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PREFÁCIO 


Rui Vaz Osório escreveu este livro com a con¬ 
vicção de que relatar factos é sempre bom, seja 
qual for a Interpretação que os leitores lhes quei¬ 
ram dar. Factos são factos e, contra eles, não há 
argumentos. 

Também dá as suas Interpretações aos factos 
que relata, com base numa vivência pessoal que 
vale como testemunho e pode ser questionada, 
mas não pode ser desmentida. 

O Instituto de Genética Médica Jacinto de 
Magalhães, constituiu, desde a sua criação, uma 
excepção ao que eram as rotinas administrativas 
do Ministério da Saúde. Os burocratas ministeriais, 
bem mais poderosos que os sucessivos ministros, 
porque sempre vivem multo ciosos da estrutura do 
seu poder administrativo, olhavam-no como uma 
espécie de extra-terrestre, um E.T. que vinha Inva¬ 
dir a pacífica gestão pública que é o seu país pró¬ 
prio. Mais tarde ou mais cedo haveriam de o expul¬ 
sar do seu território para recuperarem a segurança 
e o poder. 

Jacinto de Magalhães resistiu, mas foi apa¬ 
nhado na rede ao aceitar o presente envenenado 
de ser, ele próprio, DIrector-Geral de Saúde: E 
pouco depois o seu tempo de vida terminou. 

O período seguinte, da responsabilidade do 
autor deste livro, começou bem: as finalidades do 
Instituto foram clarificadas e as Instalações foram 
sendo progressivamente adequadas aos fins defi¬ 
nidos: diagnóstico, clínica de apoio. Investigação. 
Recordo que em 1997, na habitual sessão anual de 
entrega de Prémios em 31 de Janeiro, na presença 
de Maria de Belém Roseira e Marlano Gago, então, 
respectivamente. Ministros da Saúde e da Ciência 
afirmei: 


" Guardando o respeito e o 
decoro que é devido a 1/ Ex.®s 
Senhores Ministros e às fun¬ 
ções governativas bem difíceis 
que ihes estão entregues, eu 
vou ser o cidadão da rua que 
faia, ao seu nívei modesto, 
não da saúde da Ciência mas 
da Ciência da Saúde. É apro¬ 
priado fazê-io neste Instituto 
de Genética Médica que, sob 
a orientação do Dr. Vaz Osório 
e na dependência do Ministé¬ 
rio da Saúde presta assistência 
aos doentes, faz prevenção de 
doenças e promoção da saúde 
das popuiações e, ao mesmo 
tempo, reaiiza investigação 
científica criadora de Ciência 
do mais aito nívei. ” 

Esta referência tinha dois objectivos: o primeiro 
era confirmar diante do Ministro da Ciência que o 
Instituto tinha uma Importante vertente científica; e 
o segundo era justificar que o Ministério da Saúde 
pudesse ter um Orçamento para financiar a Investi¬ 
gação clínica feita nos Hospitais e nos outros Esta¬ 
belecimentos dependentes do Ministério da Saúde 
como era o caso do Instituto de Genética Médica. 

O Ministro entendeu o recado e não cortou a 
verba que o Ministério da Saúde atribuía ã Comis¬ 
são de Fomento da Investigação em Saúde. Mas 
foi sol de pouca dura. Em 2006 o Ministro Correia 
de Campos ainda abriu um concurso de Projec- 
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tos de Investigação, mas foi o último. O Ministério 
da Saúde abdicou de ter uma vertente de apoio 
à investigação e esta opção também prejudicou 
o Instituto de Genética Médica, que sempre tinha 
projectos de investigação aprovados. 

A posterior e surpreendente integração no Ins¬ 
tituto Ricardo Jorge foi um erro, e a decisão final, 
que o autor aceita como um mal menor, de Inte¬ 
grar no Centro Hospitalar do Porto o que restou 
do Instituto de Genética, tem as características de 
um epílogo feliz para um arrastado drama de morte 
anunciada. Mas, será que as estruturas de Inves¬ 
tigação do Centro Hospitalar do Porto estarão ã 
altura de receber, apoiar e desenvolver as valências 
que desde a sua criação caracterizam o Instituto 
de Genética Médica Jacinto de Magalhães? 


O hospital vai receber uma pérola que cresceu 
numa ostra perfeita, nas portuenses águas tranqui¬ 
las. Uns apanhadores tlraram-na da ostra para lhe 
darem um destino compatível com a sua beleza de 
forma e de cor. Houve hesitações mas aparente¬ 
mente foi encontrado o escrínio perfeito para que 
ela possa continuar a mostrar-se em todo o seu 
esplendor. 

Os factos relatados neste livro poderão ajudar 
os novos responsáveis a evitarem erros e a darem 
ao Instituto o lugar que ele merece para engrande¬ 
cimento do Centro Hospitalar do Porto. 

Este é um dos muitos Interesses que encontro 
neste livro. E não é pequeno Interesse pois abrirá 
uma via de progresso e salvação, honrando, assim, 
a memória de Jacinto de Magalhães. 


Daniel Serrão 
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INTRODUÇÃO 


O Instituto de Genética Médica foi fundado em 
Janeiro de 1980, por iniciativa de Jacinto de Maga¬ 
lhães, personalidade forte e controversa, mas infe¬ 
lizmente com uma vida curta, embora muito rica e 
intensamente vivida. Dividiu a sua actividade pela 
Genética, Poesia e Política, mas foi nitidamente à 
primeira que se dedicou com maior entusiasmo e 
sucesso. 

Tive o privilégio de viver com ele os primeiros 
e apaixonantes anos do Serviço de Genética do H. 
M."* Pia e do Instituto de Genética Médica, e sei que 
multas vezes a origem das Instituições se perde na 
bruma do tempo, porque ninguém se lembrou de 
pôr no papel as experiências e acontecimentos que 
então viveu. Senti portanto ser meu dever registar 
o entusiasmo, as peripécias, o plonelrlsmo e a boa 
visão do futuro que presidiram ã criação do Ins¬ 
tituto de Genética, bem como os acontecimentos 
mais marcantes dos anos que se seguiram. 


Estas notas foram escritas ao correr da pena e 
ao longo dos 14 anos que durou a minha direcção. 
A maior parte dos acontecimentos foi descrita na 
época da sua ocorrência, pois entendi ser essa 
a melhor forma de dar uma Ideia clara de como 
cada momento foi vivido. Se as registasse mais 
tarde podia ganhar em rigor de apreciação, mas 
perdia com certeza em espontaneidade. Assim, 
tive multas vezes de resistir ã tentação de alterar 
textos escritos há 9 ou 10 anos atrás, só porque os 
acontecimentos vistos de longe me pareciam então 
menos Importantes ou susceptíveis de diferentes 
Interpretações. 

Posso mesmo ter julgado mal algumas situa¬ 
ções. É o risco que se corre quando se julga um 
acto no momento e não “em câmara lenta” alguns 
anos mais tarde. 
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1 - O SERVIÇO DE GENÉTICA 
DO H. M.^ PIA 

Em 1971 Jacinto de Magalhães criou a Con¬ 
sulta de Genética do Hospital Maria Pia, tendo sido 
coadjuvado nessa tarefa pela pediatra do mesmo 
Hospital, M.^^José Cardoso. 

O entusiasmo pela Genética levou-o a procurar 
para a sua formação pessoal o único Serviço de 
Genética então existente no país, e que funcionava 
na Faculdade de Medicina do Porto sob a direcção 
do Prof. Amândio Tavares. 

Porém, devido a alguns choques e desinteli- 
gências havidas entre ambos, cedo abandonou 
esse estágio e pouco tempo depois, graças a uma 
bolsa da Fundação Calouste Gulbenkian, entre 
1972 e 1974 continuou a sua preparação na Clínica 
de Genética de Paris (Hospital Necker). Durante 
esse estágio tornou-se grande amigo do Professor 
J. Frézal, que então pontificava na genética médica 
europeia, conseguindo ainda estabelecer muitos 
contactos que mais tarde se viriam a revelar de 
grande utilidade para o desenvolvimento do Ser¬ 
viço de Genética e do Instituto. 

Regressado a Portugal, começou a desenvol¬ 
ver a ideia de transformar a sua consulta de gené¬ 
tica num verdadeiro Serviço, criando um pequeno 
laboratório para apoio ãs consultas, especialmente 
orientado para a área das Doenças Hereditárias do 
Metabolismo, e assim, em 1 de Maio de 1973 foi 
criado o novo e pomposamente chamado Serviço 
de Genética no Hospital M.® Pia, constituído pela 
consulta de genética e por um esboço do que viria 
a ser o laboratório. Durante o primeiro ano de fun¬ 
cionamento o laboratório foi sendo equipado para o 
estudo das aminoácidopatias, tendo sido adquirido 
um analisador para doseamento dos aminoácidos 
por cromatografia em coluna, o que era novidade 
no nosso país. 


A partir daí, a contratação dum patologista clí¬ 
nico impunha-se, e ainda hoje não sei as razões 
que levaram Jacinto de Magalhães a convidar-me 
para esse lugar, dado eu ter vindo há pouco tempo 
de Angola e nem sequer o conhecer. 

Lembro-me de ter havido uma reunião médica 
no salão nobre do hospital em que foi passado um 
filme sobre “Genética bacterlana e sensibilidade 
aos antibióticos”. Dada a minha dupla condição 
de antigo director do laboratório do hospital e de 
professor de microbiologia nas Universidades de 
Luanda e Porto, tinha uma larga experiência sobre 
o assunto, e no fim da sessão propus-me discutir 
com os colegas todas as dúvidas que o filme tinha 
deixado no ar, nomeadamente sobre as peculiari¬ 
dades da genética bacteriana, o que fiz com muito 
gosto e sucesso. Coincidência ou não, o convite 
veio alguns dias depois e eu aceitei-o com entu¬ 
siasmo. Era uma mudança radical na minha carreira, 
até aí orientada basicamente para a microbiologia, 
mas o “pensar em grande” de Jacinto de Maga¬ 
lhães e os seus projetos para o desenvolvimento da 
genética em Portugal rapidamente me cativaram. 
Acresce que eu tinha regressado da Universidade 
de Luanda há poucos meses e a minha adaptação 
ao “pensar em pequenino” que vim encontrar no 
Serviço de Microbiologia da Faculdade de Medicina 
estava a ser bastante difícil. Assim, abandonei a 
Faculdade e troquei o Laboratório de Análises do 
Maria Pia pelo seu novo Serviço de Genética 

O rápido crescimento da consulta levou Jacinto 
de Magalhães a convidar M.** José Cardoso a inte¬ 
grar o novo serviço e como mais doentes significa¬ 
vam mais análises, Clara Sá, na altura assistente 
da Faculdade de Farmácia, foi também convidada 
a integrar a nova equipa. 
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O analizador de aminoácidos nos primeiros tempos do seu funcionamento 


Estávamos então em 1977, e Jacinto de Maga¬ 
lhães desenvolveu um grande esforço no sentido 
de conseguir bolsas para enviar para o estrangeiro 
os seus mais directos colaboradores, procurando 
promover rapidamente a sua formação profissional 
e dar assim corpo ã estrutura do futuro Instituto, 
que jã nessa altura andava nas suas cogitações. 
Começava assim a delInear-se a política que Iria 
ser responsável pelo rápido desenvolvimento do 
serviço e pela sua grande diferenciação técnica 
em relação a outros serviços similares que entre¬ 
tanto começavam a organlzar-se, especlalmente 
no Porto e em Lisboa: 

- Investimento prioritário na formação de téc¬ 
nicos e Introdução em Portugal das novas tecno¬ 
logias ã medida que estas Iam aparecendo nos 
melhores laboratórios europeus de genética. 

É assim que M.® José Cardoso vai para Paris 
aprender as técnicas básicas de cltogenétlca e 
Clara Sã segue para o Hospital Necker, também em 


Paris, com orientação específica para desenvolver 
o futuro laboratório de enzimologla. 

Com a Ida de M."* José para Paris, tornou-se neces¬ 
sária a contratação de mais um médico para a con¬ 
sulta, sendo para Isso convidado Pinto Ribeiro, na 
altura pediatra no H. de S. João. 

O desenvolvimento do Serviço de Genética con¬ 
tinuava a processar-se em ritmo acelerado e o 
laboratório precisava de mais técnicos. Ainda no 
mesmo ano apareceu-me certo dia uma jovem 
licenciada em Farmácia a pedir para lã fazer um 
estágio. 

Chamava-se Laura Teixeira, e sob proposta minha 
foi aceite como estagiária. Lembro-me de mais 
tarde, quando a propus para contrato. Jacinto de 
Magalhães ter Insistido multo em querer saber se 
valia mesmo a pena Investir na sua contratação, 
levando-me a dizer-lhe: 

- Já sei que para este serviço você só quer génios! 
Ele rIu-se, mas eu sabia multo bem quais as prln- 


10 
















Do princípio ao fim de um sonho... 


cipais condições então exigidas. Além de ser uma 
pessoa inteligente e bem preparada, tinha que ter 
iniciativa, espírito aberto... e disponibilidade para, 
em qualquer altura pegar nas malas e Ir para o 
estrangeiro! 

Entretanto M."* José Cardoso regressa de 
França, mas a sua adaptação ao laboratório não foi 
feliz. Era nitidamente uma médica com formação 
clínica, e assim se decidiu que continuasse. 

Parte então para Paris Pinto Ribeiro, com o 
objectivo de fazer um longo estágio com o Profes¬ 
sor Larget Plet, agora já com Indicações precisas 
de orientar a sua preparação de modo a futura- 
mente montar e dirigir o laboratório de cltogené- 
tlca. 

Em 1978 começou a tomar corpo o grande pro¬ 
jecto do Serviço de Genética: Iniciar em Portugal o 
rastrelo neonatal da Fenllcetonúrla. Tinha já havido 
em Lisboa umas tentativas sectorizadas para pro¬ 
ceder a esse rastrelo através da pesquisa de ácido 
fenllpirúvico na urina, mas um rastrelo neonatal sis¬ 
temático nunca tinha sido sequer tentado, embora o 
teste de Guthrle já fosse conhecido e praticado na 
Europa desde há uns 5/6 anos atrás. 

Jacinto de Magalhães desaflou-me a Ir para 
Paris estagiar com essa finalidade, e eu fiquei entu¬ 
siasmado com a Ideia. Sob a orientação do Professor 
J. Frézal poderia ficar a conhecer bem o que se 
fazia em França nesse domínio e trazer para Por¬ 
tugal a respectiva tecnologia. Pensava-se nessa 
altura em associar a esse rastrelo o da miopatia de 
Duchenne, para o qual já possuíamos algum equi¬ 
pamento. 

Graças a uma bolsa do Conselho da Europa fui 
então trabalhar uns meses para Paris, come¬ 
çando pelo Hospital Necker, onde Madame Briard 
me Informou que o rastrelo da miopatia tinha sido 
abandonado, dado tratar-se duma patologia sem 
tratamento e a única vantagem do rastrelo ser a 


possibilidade dum aconselhamento genético em 
caso de segunda gestação. Esse rastrelo tinha 
sido em França substituído pelo do HIpotIroldIsmo 
Congénito, dado ser já possível dosear a TSH a 
partir do papel de filtro. Decidiu-se então que eu 
continuaria a bolsa no Hospital Cochln, no Serviço 
de Endocrlnologla do Professor Ingrand, onde esse 
rastrelo se tinha Iniciado há pouco tempo. 

Trouxe portanto para Portugal a metodologia 
laboratorial dos dois rastrelos e Iniciamos de Ime¬ 
diato o rastrelo da Fenllcetonúrla, em regime expe¬ 
rimental de trabalho com a Maternidade Júlio DInIz. 
Para o rastrelo do HIpotIroldIsmo era tudo um 
pouco mais complicado. O Hospital M."* Pia não 
tinha laboratório de radiolsótopos pelo que tivemos 
de estabelecer um protocolo de colaboração com 
Macedo Pinto, Chefe do Serviço de Radiolsótopos 
do H. de S. João. 

Cedo porém se verificou que o H. de S. João 
não estava preparado nem vocacionado para este 
tipo de trabalho, ficando então decidido que o 
nosso serviço comprasse um contador gama e se 
fizessem os dois rastrelos em conjunto no nosso 
laboratório. Era “só” preciso arranjar dinheiro, 
dado que as contínuas saídas para o estrangeiro, a 
necessidade de equipamento dos novos laborató¬ 
rios, o projecto do rastrelo, etc., necessitavam de 
verbas e autorizações que o orçamento e a buro¬ 
cracia hospitalares não podiam já disponibilizar. 

Nasceu então a Ideia da organização duma 
campanha pública para angariação de fundos, 
tendo a sua organização sido entregue ã jornalista 
Isabel Jones, do jornal “O Comércio do Porto”. 
Era então director do jornal Manuel Teixeira, sendo 
Jacinto de Magalhães um colaborador habitual, 
com as Crónicas que semanalmente aí publicava. 
Artigos no jornal, entrevistas na rádio, pedidos de 
obras para leiloar, etc., foram algumas das Iniciati¬ 
vas desenvolvidas ao longo dessa campanha. 
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O entusiasmo posto pelas crianças das 
escolas do Porto ”Pelo Serviço de Genética”, foi 
para mim a parte mais surpreendente e emocio¬ 
nante. 


Lembro-me de receber um porquinho mealheiro 
com alguns escudos dentro e um bilhete Infantil 
que dizia: Para que não nasçam mais bebés como 
a minha Irmãzlnhal 
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Iniciou-se com esta campanha o que eu con¬ 
sidero ser o período de ouro do jovem Serviço de 
Genética: Conseguiram-se cerca de 10.000 contos 
em dinheiro, o que permitiu não só equipar todo o 
serviço, incluindo o laboratório de radioisótopos, 
como ainda com os juros do que sobrou, iniciar o 
rastreio da Fenilcetonúria e do Hipotiroidismo Con¬ 
génito a nível nacional. 


A organização em Viana do Castelo das Jorna¬ 
das do “Club Européen de Consell Génétlque” e a 
passagem do Serviço a Instituto que Iria acontecer 
pouco tempo mais tarde. Inserem-se bem neste 
período, em que a escolha criteriosa dos técnicos 
contratados permitiu a criação duma equipa que 
em entusiasmo e trabalho desenvolvido era formi¬ 
dável. 



o primeiro contador gama do laboratório, hoje no museu do Instituto (*) 


(*) Este aparelho, oferecido pela população do Porto, foi posteriormente “desviado” pelo INSA. 
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Como primeira consequência de tudo isto, as 
primitivas instalações de que dispúnhamos torna¬ 
ram-se rapidamente obsoletas. 

Como o Serviço de Genética funcionava num 
só piso por cima da carpintaria do Hospital, resol- 
veu-se o problema transferlndo-a para outro local 
com cedência ao Serviço de Genética das suas 
Instalações. 

No andar de cima ficaram então as consultas. 


a secretaria e a administração, e em baixo os três 
laboratórios, embriões das futuras Unidades de 
Biologia Clínica, Enzlmologla e Cltogenétlca. 

Jacinto de Magalhães ficou Instalado no pri¬ 
meiro gabinete ao nível de “DIrector” que o ser¬ 
viço lhe põde oferecer, e estava tão feliz que não 
resisti a fotografá-lo, sentado na poltrona da nova 
secretária, com aquele seu tão característico ar de 
satisfação e grandeza. 



Jacinto de Magalhães, no primeiro dia do seu gabinete de director 


Com o regresso de Pinto Ribeiro entrou em 
funcionamento o Laboratório de Cltogenétlca, e 
poucos meses depois éramos completamente 
autónomos na execução e montagem fotográfica 
de carlotipos. 

A criação dum quadro de pessoal dirigente 
que tornasse possível a estruturação orgânica do 
serviço era na altura a grande preocupação de 


Jacinto de Magalhães, uma vez que não existia 
ainda a especialidade de genética nem quadros 
para médicos geneticistas. Assim, para ultrapas¬ 
sar esse problema e aproveitando a legislação em 
vigor, obteve a sua equiparação a Assistente Hos¬ 
pitalar de Genética, e pouco depois apresentou- 
se a concurso para Chefe de Serviço de Genética, 
sendo presidente do júri o Prof. Fonseca e Castro. 
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Era a primeira vez que este concurso se reali¬ 
zava em Portugal, e por não haver médicos titula¬ 
dos com aquele grau, todos os elementos do júri 
eram pediatras ou com outras especialidades rela¬ 
cionadas com a genética. 

Seguiram-se o meu concurso e o de Maria 
José Cardoso, já com Jacinto de Magalhães como 
presidente do júri, e duma assentada o Serviço de 
Genética do H. M.® Pia passou a ter os três únicos 
Chefes de Serviço de Genética do país. 

Estes concursos foram abertos com base no 
tempo de prática das nossas especialidades e a 
experiência em genética entretanto adquirida. Tal 
só foi possível pela necessidade de estabelecer 
os primeiros quadros que permitissem posterior¬ 
mente criar a carreira hospitalar e a especialidade 
de genética médica. 


A primeira (e últimal) grande realização do Ser¬ 
viço de Genética do H. M."* Pia a nível Internacional, 
foi sem dúvida a do congresso do “Club Européen 
de Consell Génétlque”, em Viana do Castelo, sob 
a presidência de Corino de Andrade. Esta organi¬ 
zação só foi possível, pelo grande prestígio que 
Jacinto de Magalhães tinha entre os genetlclstas 
franceses e alemães, que muitos anos passados 
continuavam a recordar com saudade aqueles dias 
Inesquecíveis. 

Foi notável o concerto de Carlos Paredes, em 
Vila Nova da Cervelra, num claustro apalaçado 
sobranceiro ao rio Minho, tendo sido logo nessa 
noite, convidado para tocar na Alemanha e Bélgica. 
No dia seguinte foi uma corrida ãs casas de música 
de Viana ã procura de discos seus, mas Infeliz- 
mente, em toda a cidade só um foi encontrado! 
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2-0 INSTITUTO DE GENÉTIOA MÉDIOA 

No dia 31 de Janeiro de 1980 nasceu o “Ins¬ 
tituto de Investigação de Genética Médica”, ads¬ 
trito ao Hospital de Crianças Maria Pia e orlado por 
portaria do Secretário de Estado da Saúde, porta¬ 
ria esta que em Outubro do mesmo ano foi substi¬ 
tuída pelo Decreto Lei 431/80 que orlou o Instituto 
de Genética Médica na dependência da Direcção 
Geral dos Hospitais. 

Jacinto de Magalhães queria no nome do Ins¬ 
tituto a palavra “Investigação”, e chegou mesmo a 
mandar cunhar medalhas com essa designação. 
Porém o ministério não concordou, e o nome foi 
posteriormente alterado. 

As medalhas é que ficaram, e por muitos 
anos.... 



Al® medalha do Instituto 


Logicamente, Jacinto de Magalhães foi 
nomeado Presidente da Comissão Instaladora. Por 
aquilo que tinha demonstrado enquanto director 
do Serviço de Genética, era Indiscutivelmente o 
homem Indicado para o lugar, dado que a sua pers¬ 


pectiva sobre o futuro da genética em Portugal, o 
seu dinamismo e a sua Influência política, davam 
todas as garantias de levar a tarefa a bom termo. 
Multa gente tinha a Ideia de que ele era uma pessoa 
extraordinariamente teimosa e determinada, o que 
em parte era verdade, mas se alguém o conven¬ 
cesse serlamente de que não tinha razão, cedia de 
Imediato. O que precisava era de estar certo que 
o seu Interlocutor defendia uma Ideia diferente por 
convicção e não para daí tirar quaisquer vantagens. 

Ao longo dos anos em que trabalhamos juntos 
tive multas oportunidades de verificar que esta 
análise do seu temperamento era correcta. 

Será curioso referir que, em fins de 2004, 
quando num gabinete da consulta conversava com 
Américo Rola sobre as origens do Instituto, ele me 
disse: 

- Fui eu, como director do Hospital Maria Pia, 
que assinei o papel a dar a “Independência “ ao 
Jacinto. DIzIa ele que era a única forma de conse¬ 
guir dinheiro para realizar o seu projecto. Eu acre¬ 
ditei, e acho que o futuro deu razão aos dois. 



Com Américo Rola, conversando sobre o Instituto 
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Os anos seguintes foram de consolidação das 
estruturas existentes, admissão de pessoal e pela 
segunda vez, ampliação das Instalações. 

Os três laboratórios começaram a autonoml- 
zar-se, ficando Pinto Ribeiro a dirigir a OItogenétIca, 
Olara Sá a Enzlmologla, e eu a Biologia Olínica. 

A designação de “Biologia Olínica” foi proposta 
por mim, mas Jacinto de Magalhães Iniclalmente 
não a queria, preferindo a designação clássica de 
“Bioquímica”. 

No meu entender porém, bioquímica era um 
termo demasiado vasto, e eu pretendia marcar o 
quanto a biologia estava aqui orientada para auxiliar 
o difícil diagnóstico clínico das doenças genéticas. 
A minha tese vingou, e a designação “Biologia Olí¬ 
nica” ficou. 

O contínuo desenvolvimento do jovem Instituto 
rapidamente tornou as Instalações Inadequadas, 
apesar de ainda há tão pouco tempo terem sido 
Inauguradas. A única hipótese de crescimento era 
para os prédios contíguos, na Praça Pedro Nunes, 
e para aí se orientou o Interesse do seu director. 

O primeiro destes prédios pertencia ao Prof. Pinto 
Machado e no segundo funcionavam os Servi¬ 
ços de Utilização Comum dos Hospitais (SUCH). 
Como os SUCH pretendiam mudar de Instalações 
e o prédio já pertencia ao Estado, foi relatlvamente 
fácil consegul-lo. 

O outro foi expropriado amigavelmente, e duma 
assentada passamos a dispor de novas Instalações, 
amplas, bonitas. Independentes do Hospital e com 
uma área cinco a seis vezes maior que as anteriores. 

O arquitecto Corte Real, foi o autor do pro¬ 
jecto de adaptação, tendo estabelecido a ligação 
dos três prédios através dum pátio nas traseiras ao 
nível do 1° andar onde passou a funcionar o bar. 

Foi uma solução feliz, completada com o bom 
gosto e acabamentos em grande como era apaná¬ 
gio de Jacinto de Magalhães. 


O gabinete do director e a sala de reuniões que lhe 
ficava anexa foram mesmo considerados por multa 
gente como demasiado grandes e luxuosos. 

Eu em parte também assim pensei, mas era multo 
difícil resistir aos argumentos de Jacinto de Maga¬ 
lhães, quando me dizia que estava a planear 
para o futuro e que não era capaz de “pensar em 
pequeno”. 

A verdade é que o gabinete e a sala de reuniões 
ainda hoje lá estão a desempenhar as mesmas fun¬ 
ções, e dada a dimensão que o Instituto entretanto 
adquiriu, já não parecem tão grandes assim. 

Zlta Magalhães, sua esposa, ajudou multo na deco¬ 
ração, oferecendo mesmo alguns quadros seus e 
emprestando outros, que vieram dar àquelas duas 
salas uma classe e uma dignidade não multo fre¬ 
quentes em Instituições públicas tão pequenas e 
tão jovens. 

A entrada do Instituto deixou de se fazer pelo Hos¬ 
pital M.® Pia e passou para o número 74 da Praça 
Pedro Nunes. 



o Instituto de Genética no final dos anos 80 


A Unidade de Consultas ficou localizada no 
rés-do-chão logo ã entrada, tendo ã direita a Enzl¬ 
mologla. A CItogenétIca ficou na cave e a Biologia 
Clínica ocupou as antigas Instalações das três Uni¬ 
dades. 
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A nova recepção do Instituto, vendo-se ao fundo a entrada para as consultas 



A Biologia Clínica, ainda com os tabiques que anteriormente separavam as três Unidades 
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As três Unidades Laboratoriais ficaram liga¬ 
das através da cave por uma “Zona comum”, onde 
funcionava a lavagem, esterilização, frio, etc. No 
primeiro andar ficou Instalada a Administração, 
Secretaria, Contabilidade e Biblioteca. 

Ao fim de poucos meses de obras jã o Instituto 
trabalhava em pleno nas suas novas Instalações e 
ninguém se atreveria a dizer que estas Iriam resol¬ 
ver os problemas de espaço por multo tempo.... 

Esta expansão em termos de Instalações 
e equipamento teria logicamente de ser acom¬ 
panhada por um gradual aumento dos recursos 
humanos e uma nova organização e distribuição de 
serviços, o que efectlvamente aconteceu. 

Entraram então para o Instituto Natália Oliva 
Teles, M.® da Luz Fonseca e Silva e mais tarde 
Rosário Pinto Leite para a CItogenétIca e RuI Aguiar 
para a Enzlmologla, tendo Laura Vllarlnho ficado 
encarregada da ãrea das doenças metabõllcas e eu 
do Programa Nacional de Diagnóstico Precoce. 

Foi uma tarefa que abracei com entusiasmo 
e que rapidamente se transformou na actividade 
do novo Instituto com maior Impacto na popula¬ 
ção. 

Passei grande parte desses primeiros anos a 
percorrer o país de lés-a-lés procurando sensibili¬ 
zar os Hospitais, as Maternidades e os Centros de 
Saúde para a "picada no pezinho do bebé”. 

A princípio houve multas Incompreensões. Pri¬ 
meiro porque era difícil juntar numa mesma reunião 
médicos e enfermeiros dos Centros de Saúde com 
os pediatras e obstetras dos hospitais, uma vez 
que a medicina curativa e preventiva trabalhavam 
nessa altura de costas voltadas uma para a outra. 

Segundo porque, especlalmente na região 
centro do país, havia grande oposição ã Implanta¬ 
ção do programa de rastrelo. 

Coimbra comandava essa oposição, com 
o argumento de que, havendo outras priorida¬ 


des para a medicina neo-natal, não se justificava 
a Introdução do rastrelo em recém-nascidos de 
doenças genéticas raras. 

Foi uma luta que tive de assumir frontalmente, 
o que fiz com multo entusiasmo e convicção. Lem¬ 
bro-me duma palestra na Faculdade de Medicina 
de Coimbra, com os Professores Torrado da Silva 
e Carmona da Mota na primeira fila, em que a dis¬ 
cussão foi das mais duras que tive de enfrentar 
durante toda a minha carreira. 

Era nessa altura Presidente da Sociedade Por¬ 
tuguesa de Pediatria o Dr. Marques Pinto, que sem 
nada nos comunicar nem procurar obter de nós 
quaisquer esclarecimentos, enviou um Inquérito/ 
circular a todos os pediatras do país para que se 
pronunciassem sobre a validade do rastrelo, acom¬ 
panhando-o de comentários desfavoráveis e ten¬ 
denciosos. 

Lembro-me da minha Indignação quando dis¬ 
cuti com Jacinto de Magalhães qual devia ser a 
nossa respostal 

Escrevi então uma carta a Marques Pinto, 
dizendo que no meu entender ninguém se pode 
pronunciar com autoridade sobre um assunto que 
desconhece, pelo que lhe pedia que enviasse uma 
segunda circular, redigida por mim e anexa ã carta, 
para que depois os pediatras se pudessem pro¬ 
nunciar. Esta circular era multo concisa e essen- 
clalmente técnica, procurando explicar o que era o 
rastrelo, quais as suas vantagens. Importância, etc. 

Como nunca tivemos resposta a essa carta, 
enviamos nós a referida circular a todos os pedia¬ 
tras, e esta Iniciativa deve ter sido eficaz, porque 
nunca mais ouvimos falar do tal Inquérito. 

E foi assim, com o peso dos nossos núme¬ 
ros, a demonstração das vantagens económicas e 
sociais da prevenção da deficiência e o rigor que 
desde o Início procuramos Introduzir na organlza- 
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ção do rastreio, que este acabou por se impor em 
todo o país. 

O entusiasmo que pusemos na sua implanta¬ 
ção e desenvolvimento, teve da parte dos pais e 
profissionais dos Centros de Saúde uma receptivi¬ 
dade tal que até a nós surpreendeu. 

Continuo porém convencido que grande parte 
do êxito deste programa se ficou a dever ao facto 
de na retaguarda estar o Instituto de Genética 
Médica e não um grande hospital, em que o ras¬ 
treio fosse uma actividade menor e cada criança 


rastreada se diluísse numa população enorme e 
heterogénea de doentes e num sem número de 
problemas sem qualquer relação com a genética. 

Mais uma vez se demonstrava a grande visão 
de Jacinto de Magalhães em ter criado uma Ins¬ 
tituição autónoma e especializada em genética, 
que lhe permitia “pegar” em todos estes projec¬ 
tos e realizá-los com uma eficiência e humanidade. 
Impossíveis em qualquer grande unidade de saúde 
com Interesses e necessidades mais diversifica¬ 
dos. 
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3-0 PIONEIRISMO E AS INOVAÇÕES TEONOLÓGIOAS 


O rastreio neonatal continuava a desenvolver- 
se em bom ritmo. Todos os meses aumentava a 
taxa de cobertura dos recém-nascidos rastreados 
e, logicamente, o número de doentes detectados. 
As crianças com Hipotiroidismo Congénito eram 
seguidas na consulta de Endocrinologla do H. M.® 
Pia, e para acompanhar os fenllcetonúricos era 
patente que precisávamos de criar uma consulta 
própria dado não existir no norte do país nenhuma 
consulta especializada para onde os pudéssemos 
orientar. Assim, em 1983 foi contratado o pediatra 
Ramos Alves, que após um estágio em Paris com o 
Professor Saudubray assumiu essa tarefa. 

Outro polo de desenvolvimento que se come¬ 
çou a preparar em simultâneo foi o Diagnóstico 
Pré-natal. 

Novidade no nosso país mas já prática cor¬ 
rente na Europa ocidental, la ser uma luta bem mais 
difícil de vencer do que a da "picada no pezinho”. 
A Unidade de CItogenétIca estava tecnicamente 
preparada para avançar com o estudo dos carlo- 
tlpos fetais, mas já nessa altura era política defen¬ 
dida pelo Instituto, considerar o diagnóstico pré- 
natal como um todo e não como um conjunto de 
práticas clínicas ou laboratoriais. Assim, os serviços 
a oferecer aos casais deveriam começar por uma 
consulta de aconselhamento genético, seguida 
eventualmente da colheita de produtos fetais, cul¬ 
turas, análises, ecografla e, caso tal se revelasse 
neeessárlo. Interrupção voluntária da gravidez. 

Porém, a Interrupção da gravidez por causas 
genéticas não era ainda permitida em Portugal, 
e Iniciar nessas condições a prática de qualquer 
técnica do diagnóstico pré-natal era na opinião de 


Jacinto de Magalhães e de todos nós, considerado 
etloamente Inaceitável. 

Para avaliar o ambiente em que se vivia nos 
primeiros anos da década de 80, basta referir que 
numa sessão de esclarecimento sobre o diag¬ 
nóstico pré-natal em que acompanhei Jacinto de 
Magalhães â Faculdade de Farmácia, fomos acu¬ 
sados pelo seu director de promovermos a eugenia 
e seguirmos a Ideologia nazll 

Mas a batalha era para ganhar, e foram por 
Isso Iniciados contactos com alguns obstetras que 
poderiam estar Interessados em colaborar con¬ 
nosco neste projecto, de forma a podermos avan¬ 
çar logo que a Interrupção da gravidez por causas 
genéticas fosse autorizada, o que se esperava para 
breve. 

Os primeiros contactos não foram porém 
multo felizes. Vários médicos se mostraram Inte¬ 
ressados em Ir ao estrangeiro aprender a fazer as 
amnlocenteses, mas não aceitavam proceder a 
uma Interrupção da gravidez, mesmo que os resul¬ 
tados apontassem nesse sentido e os pais assim o 
desejassem. 

Os serviços de obstetrícia dos nossos princi¬ 
pais hospitais tinham direcções multo conservado¬ 
ras e o diagnóstico pré-natal, ou melhor dizendo, 
a Interrupção médica da gravidez, estava fora das 
suas cogitações. Assim, foi com o Serviço de Obs¬ 
tetrícia do Oentro Hospitalar de Gala, por Inter¬ 
médio de Tiago Delgado e Serafim Gomes que se 
estabeleceram as primeiras negociações realistas e 
coerentes para avançar com este projecto. 

Estes dois obstetras abraçaram a Ideia com 
entusiasmo, e o Instituto possibilitou a Ida de ambos 
a Paris a fim de adquirirem, no serviço do Professor 
Dumez, a prática necessária para a colheita dos pro- 
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dutos fetais. Pinto Ribeiro acelerou a preparação da 
Unidade de Citogenética para as culturas de células 
amnióticas, e o Instituto continuou a campanha para 
a legalização do aborto por causas genéticas. 

A discussão a nível nacional sobre este pro¬ 
blema estava porém, multo mal orientada. Transfor¬ 
mou-se numa discussão essenclalmente política e 
religiosa, com a esquerda a favor e a direita contra. 
Ignorando completamente os aspectos técnicos e 
os sentimentos e problemas dos casais afectados. 
Escrevia nessa altura Jacinto de Magalhães: 

Reconhecer aos pais o direito à ver¬ 
dade sobre a nornnaiidade ou anorma- 
iidade do seu futuro fiiho é, quanto a 
nós, ter de encarar a possibiiidade de 
que eies possam pedir uma interrup¬ 
ção de gravidez no caso duma feto- 
patia. De facto, reconhecer o direito 
a este tipo de informação é, antes de 
mais, aceitar a possibiiidade da sua 
utiiização. E utiiizar os conhecimentos 
adquiridos sobre a normaiidade ou 
anormaiidade de um futuro fiiho pode 
traduzir-se num pedido de interrup¬ 
ção de gravidez. 

Seria muito interessante que entre 
nós, em que muito se faia e pouco se 
atenta na famíiia e na sua probiemá- 
tica, se fosse aiém dos chavões e das 
atitudes para impressionar o grande 
púbiico ou este ou aqueie sector 
sociai e se inquirisse sobre que tipo 
de ajuda dá a sociedade aos nossos 
deficientes, que apoios recebem os 
pais destes, quais as consequências 
para a estrutura famiiiar quando neia 
se verifica a inserção de um defi¬ 
ciente, nomeadamente para a esta- 


biiidade do casai e para os outros 
fiihos, se os há. 

Finalmente, em Maio de 1984 a Assembleia da 
República aprovou a lel que excluía a llícítude da 
Interrupção da gravidez por causas genéticas, e 
que, embora estipulando o prazo desadequado de 
16 semanas para o fazer, possibilitou o arranque 
do Diagnóstico Pré-natal no Instituto de Genética 
Médica, em colaboração com o Centro Hospitalar 
de Gala. 

Os casais deslocavam-se ao Instituto, onde 
faziam as consultas de aconselhamento genético 
e obstetrícia, bem como a colheita dos produtos 
fetais. Os estudos cltogenétlcos ou bioquímicos 
eram também processados no Instituto, sendo as 
ecograflas mais diferenciadas e as Interrupções de 
gravidez realizadas no 0. H. de Gala. 

Em 1985 foi assinado entre as duas Institui¬ 
ções o protocolo que definia as regras de cola¬ 
boração e oficializava todos os acordos já feitos, 
orlando-se assim o primeiro Centro de Diagnóstico 
Pré-natal do país a funcionar nestes moldes. 

Os princípios que orientaram a criação deste 
centro, viriam mais tarde, depois de muitos anos 
de luta e só no tempo da Ministra Maria de Belém, 
a ficar registados em decreto-lel como condição de 
reconhecimento para qualquer Centro de Diagnós¬ 
tico Pré-natal. 

Jacinto de Magalhães estava então já multo 
avançado no seu trabalho de doutoramento, 
embora eu por mais de uma vez lhe tivesse mani¬ 
festado a minha opinião de que ele não devia avan¬ 
çar com todo esse complicado e stressante pro¬ 
cesso, basicamente por motivos de saúde. 

Na verdade e nos últimos tempos, vinha apre¬ 
sentando uma série de problemas graves, nomea¬ 
damente diabetes, hipertensão e Insuficiência 
cardíaca. Tinha-se já deslocado a Paris por esse 
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motivo, mas o problema cardíaco era grave e não 
tinha solução cirúrgica. 

Todos os médicos lhe recomendavam redução 
da actividade, mas a sua resposta era sempre a 
mesma: 

- Se me sento numa cadeira e fico ã espera de 
morrer ainda morro mais depressal 

E ambos sabíamos que o doutoramento la ser 
uma luta multo dura, por vários motivos. 

Primeiro porque a tese era um tema com uma 
forte componente laboratorial, multo apoiado no 
excelente trabalho que Clara Sá Miranda vinha 
desenvolvendo na Unidade de Enzlmologla, quando 
o Jacinto era um homem de formação essencial- 
mente clínica. 

Segundo porque o presidente do júri era 
Amândlo Tavares e as relações entre os dois, como 
já atrás foi referido, eram multo más desde há 
longos anos. 

Ele porém entendia que o doutoramento era 
Importante para sl e para o Instituto, e decidiu levá- 
-lo até ao fim. 

A seu favor estava a forte presença de homem 
público habituado a vivos debates, bem como a 
sua Inteligência, vivacidade e facilidade de expres¬ 
são. 

A defesa da tese ocorreu em fins de 1984. O 
trabalho era multo bom, mas as provas foram com¬ 
plicadas, com um Amândlo Tavares multo agres¬ 
sivo e um Jacinto de Magalhães menos vivo do que 
seria de esperar dum homem com a sua capaci¬ 
dade de argumentação. Os objectivos foram porém 
conseguidos: o Instituto tinha o seu primeiro dou¬ 
torado e esse doutorado era o seu director. 

Ocorreram por essa altura alguns conflitos na 
jovem Instituição que vieram desestablllzar os ser¬ 
viços e obrigaram a uma reorganização da Con¬ 
sulta. Antes ainda do doutoramento, Maria José 


Cardoso, por Incompatibilidades com o director, 
saiu do Instituto e regressou ã sua consulta no H. 
Maria Pia, e poucos meses depois agudizou-se um 
problema que há multo tempo vinha a perturbar o 
normal funcionamento das consultas. 

Era opinião de Pinto Ribeiro que qualquer 
doente que recorresse ao Instituto, nem que fosse 
só para fazer análises, deveria passar em primeiro 
lugar e obrigatoriamente pela consulta. Justificava 
esta posição dizendo que se tratava de análises 
multo especializadas e que só deveriam ser pedi¬ 
das por médicos com formação altamente dife¬ 
renciada, sendo acompanhado nessa posição por 
Ramos Alves. 

É verdade que multas das técnicas labora¬ 
toriais então praticadas eram novidade no nosso 
país, assim como era verdade termos óptimos 
médicos nas consultas. Mas tínhamos de reconhe¬ 
cer que também já havia fora do Instituto óptimos 
serviços de genética, neurologia, etc., e médicos 
que sabiam multo bem utilizar os recursos labora¬ 
toriais de que dispúnhamos. 

A minha opinião era portanto completamente 
diferente. Embora aceitando que qualquer exame 
recebido devia ser sujeito a condições prévias bem 
definidas, defendia a abertura total do Instituto a 
todos os hospitais, serviços ou consultas do país 
ou do estrangeiro que a ele quisessem recorrer. 

O director pensava exactamente como eu, mas a 
resistência continuava. 

Jacinto de Magalhães delegou em mim a reso¬ 
lução do problema, o que eu assumi procurando 
demonstrar-lhes que a consulta se devia Impor pela 
qualidade, por todos reconhecida, e não dessa 
maneira. Foi uma luta difícil e demorada, mas que 
logicamente acabou por ser vencida. 

Em princípios de 1985 vagou um andar no 
prédio contíguo ao Instituto. 
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Esse prédio era propriedade dum tio meu, 
e como o andar vago confinava com o nosso 1° 
andar, ele perguntou-me se o Instituto estaria inte¬ 
ressado em alugá-lo. Bastaria fazer um buraco na 
parede e estávamos no novo edifício. 

Claro que o director disse Imediatamente 
que sim, e nesse mesmo ano as obras de adap¬ 
tação ficaram concluídas, conseguindo-se assim 
e em curto espaço de tempo, mais uma significa¬ 
tiva ampliação das nossas Instalações. Como no 
mesmo prédio havia três garagens para dois carros 
cada, pedi ao meu tio para me avisar quando 
alguma vagasse, e passados poucos meses tínha¬ 
mos não só mela garagem como o terceiro andar 
frente, que também ficou vago e o Instituto alugou 
de Imediato. 

- Já sei o que vou fazer all, dizia-me na altura 
Jacinto de Magalhães, vai ser o futuro Centro de 
Audlofonologla. 

O elevado nível científico já atingido pelo Insti¬ 
tuto permitla-lhe então Interagir e colaborar com os 
melhores centros de genética europeus. Cientistas 


de todo o mundo eram convidados a vir ao Porto 
colaborar nas nossas “Conferências de Genética”, 
e os nossos técnicos e Investigadores eram bem 
aceites entre a elite da genética europeia. 

Acompanhando esta crescente projecção do 
Instituto, em 1984 foi orlado o Prémio Fonseca e 
Castro, para contemplar o melhor trabalho cientí¬ 
fico português na área da genética, sendo presi¬ 
dente do júri o Professor J. Frézal. A entrega deste 
prémio e de outros prémios menores que contem¬ 
plavam os melhores trabalhos científicos e os mais 
dedicados funcionários do Instituto, era feita com 
toda a solenidade no dia 31 de Janeiro, dia da fun¬ 
dação do Instituto e, curiosamente, do nascimento 
do seu fundador. 

A Ministra da Saúde Leonor Beleza e o Vlce- 
-prlmelro-mlnlstro Eurico de Melo, passaram a 
visitar anualmente o Instituto e a presidir a essas 
cerimónias, realizadas na nova biblioteca a que 
a parede pintada pelo escultor e pintor Riba Tua, 
conferiu um aspecto do “Salão Nobre” que faltava 
ao Instituto. 



A parede pintada por Riba Tua 
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A influência política de Jacinto de Magalhães 
continuava a crescer, e em Fevereiro de 1986 foi 
convidado por Leonor Beleza para desempenhar o 
cargo de DIrector Geral dos Hospitais. 

Tentei dissuadi-lo de aceitar, mas já sabia à 
partida que nada Iria conseguir. Primeiro por moti¬ 
vos de saúde e depois pela direcção do Instituto, 
eu entendia que ele não devia sair do Porto. Con¬ 
tudo, a falta de saúde nunca foi um travão ãs suas 
ambições políticas, e em relação ao Instituto res- 
pondeu-me multo simplesmente: 

- O Instituto está feito. Actualmente sou mais 
útil em Lisboa do que aqui, e você é perfeitamente 
capaz de o dirigir sem miml 

O máximo que consegui foi a promessa de que 
aos sábados de manhã, trabalharíamos em con¬ 
junto para resolver todos os problemas pendentes, 
o que nunca aconteceu. Era tanta gente no Ins¬ 
tituto para falar com o Sr. DIrector Geral que eu 
acabei por desistir, e tive de dirigir o Instituto sozi¬ 
nho, segundo critérios que não eram exactamente 
os meus e com os quais nem sempre concordava. 
Não foi nada fácili Entendia porém que Jacinto 
de Magalhães me merecia essa prova de amizade 
e colaboração, e acabei por aceitar que naquela 
altura, talvez fosse mesmo essa a melhor solução 
para o Instituto. 

Pouco tempo após a posse do novo DIrector 
Geral dos Hospitais, velo trabalhar connosco Maxl- 
mlna Pinto, médica doutorada em CItogenénIca na 
África do Sul, que assumiu a chefia da Unidade de 
CItogenétIca e pouco depois a do Centro de Diag¬ 
nóstico Prénatal, substituindo assim Pinto Ribeiro 
que passou a chefiar unicamente a Unidade de 
Consultas. Todo este processo foi difícil e confli¬ 


tuoso, dado Pinto Ribeiro não aceitar bem essa 
situação. 

Meses depois foi Ramos Alves que entrou em 
conflito com Jacinto de Magalhães devido ã publi¬ 
cação de trabalhos científicos sem respeito pelas 
normas éticas em vigor na designação das auto¬ 
rias, o que originou a não renovação do seu con¬ 
tracto. Foram situações multo desagradáveis e que 
obrigaram a uma profunda remodelação do Insti¬ 
tuto. 

Também nessa altura foi combinado entre mim 
e Jacinto de Magalhães que Laura Vllarinho me Iria 
substituir na chefia da Unidade de Biologia Clínica, 
dado eu, além da direcção do Programa Nacional 
de Diagnóstico Precoce, ter de assumir Interina- 
mente a direcção do Instituto. 

Em fins de 1986 fui convidado a fazer em 
directo na RTP uma série de 12 programas sobre 
Genética. Eu seria o apresentador, e poderia levar 
um ou mais convidados, filmes, fotografias, etc., 
desde que tudo coubesse nos 10/15 minutos de 
cada programa. 

Era um projecto ambicioso, mas com o apoio 
de toda a equipa do Instituto, os programas flze- 
ram-se, mostrando não só tudo aquilo que já fazía¬ 
mos mas também o caminho para o futuro, com 
particular relevância para a genética molecular. Os 
resultados foram excelentes e no último programa 
o meu “entrevistado” foi, evidentemente o director 
do Instituto, Jacinto de Magalhães. 

Todos estes programas se encontram gravados em 
DVD e constituem uma Interessante amostra do 
que era a genética médica em Portugal nos anos 
80. 
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4-0 ÚLTIMO ANO DE JAOINTO DE MAGALHÃES 


Aproximava-se o dia 31 de Janeiro de 1987, e 
Jacinto de Magalhães fez questão de que fosse eu 
a organizá-lo e a dirigir a cerimónia, enquanto ele 
como DIrector Geral dos Hospitais, se limitaria a 
aceitar o convite para estar presente, e com multo 
gosto sentar-se na primeira fila da plateia. Era uma 
responsabilidade multo grande que eu bem quis 
enjeitar, mas ele não me deu alternativa. 

Fellzmente correu tudo bem. Fiz o discurso de 
abertura, sentel-me ã direita da Ministra e procedi 
ã distribuição dos prémios. O DIrector Geral dos 
Hospitais, sentado na primeira fila como prome¬ 
tera, estava feliz, e eu, passado o “stress” Inicial, 
fiquei também multo satisfeito pela a forma como 
tudo decorreu 

Em 20 de Abril desse mesmo ano a situação do 
Instituto em termos políticos altera-se radlcalmente. 

Deixa de estar na dependência da Direcção 
Geral dos Hospitais e passa a depender dlrecta- 
mente do Ministério da Saúde. O director passa a 
ser nomeado pelo Ministro da Saúde e logicamente 
Leonor Beleza nomeou Jacinto de Magalhães para 
essas funções. 

A verdade é que Isto só foi possível por termos 
um Director Geral a trabalhar para promover, agora 
politicamente, uma Instituição que já se vinha afir¬ 
mando a nível Interno e externo sob o ponto de 
vista técnico e científico. Era um grande passo em 
frente para o jovem Instituto, que passava a ser 
o único organismo central do Ministério da Saúde 
localizado fora de Lisboa. 

A Genética Molecular, ou “Engenharia Gené¬ 
tica” como então se dizia, estava a dar os primeiros 
passos em Portugal, e o Instituto estava Interessa- 


dísslmo na criação dessa nova valência. Assim e 
ainda antes de férias, foi convidada para vir traba¬ 
lhar connosco Rosário Santos, bióloga de formação, 
que se especializara nessa área na África do Sul. 
Tratava-se pois de uma mals-valla a não perder. 

Rosário Santos entrou para o Instituto nesse 
mesmo mês, ficando projectada para depois de 
férias a organização do novo laboratório de gené¬ 
tica molecular. Entretanto Jacinto de Magalhães 
estava já a pensar na reunião do “Club Européen 
de Consell Génétique”, nesse ano a reallzar-se na 
Grécia, e como habitualmente no mês de Setem¬ 
bro. O Congresso durava uma semana, mas havia 
mais duas semanas optativas para turismo. Desa- 
flou-me a acompanhá-lo, e com o entusiasmo que 
o caracterizava disse-me logo: 

- Já me Inscrevi em tudol Passeios por terra, 
cruzeiro ãs Ilhas, etc. 

Acedi de Imediato, e antes de partir para férias 
deixámos tudo combinado. Iríamos os dois com as 
nossas mulheres, e para lá da habitual representa- 
tlvldade do Instituto passaríamos com certeza duas 
semanas de férias inesquecíveis. 

Foi com essa boa disposição que nos despe¬ 
dimos em finais de Julho. Eu parti como habitual- 
mente para a Serra da Estrela e ele Iria ainda traba¬ 
lhar na Direcção Geral, para depois passar uns dias 
em Lanhelas. 

O meu local de férias, nas Penhas Douradas 
era bastante selvagem. Não havia jornais, nem 
rádio, nem telefone, nem correio. A única hipótese 
de comunicar comigo era telefonar para a “Caverna 
do VIrlato”, pequeno albergue de montanha a cerca 
de um quilómetro de minha casa, e pedir-lhes para 
me darem qualquer recado. 
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No dia 23 de Agosto pelas 9 horas da manhã 
batem-me à porta e acordam-me com a notícia: 

- Telefonaram da Genética a dizer que o dlrec- 
tor tinha morridol 

É espantoso como sabendo eu de todos os 
seus problemas de saúde fiquei surpreendido com 
a notícia! 

Uma coisa é aguardar-se a morte de uma 
pessoa que está de cama e com doença visível e 
outra a de alguém que, embora com problemas 
graves de saúde, vive a sua vida com a energia e 
o entusiasmo de quem não acredita na morte! Mas 
ela aí estava, e pouco depois já eu la a caminho 
de Lanheias, onde nesse mesmo dia se realizava o 
enterro. 

Passado o primeiro choque, comecei logica¬ 
mente a pensar no futuro. Jacinto de Magalhães 
tinha construído o Instituto á sua Imagem, e a sua 
substituição parecla-me extraordinariamente difícil. 

Quem Iria ser o novo director? Eu ou o Pinto 
Ribeiro? A verdade é que não havia mais ninguém 
no Instituto com as condições exigidas na lel! 

Eu tinha dúvidas de ser capaz, mas sabia que o 
Pinto Ribeiro significava o fim de tudo aquilo que 
Jacinto de Magalhães tinha sonhado, pois o seu 
conceito do que devia ser o Instituto era completa- 
mente diferente. 

Quando cheguei a Lanheias e vl a tristeza e 
a Insegurança estampados nos rostos de todas 
as pessoas que gostavam verdadeiramente do 
Jacinto, apercebl-me que tinha responsabilidades 
a que não podia fugir. Todos me perguntavam e 


quando não o faziam eu lla-lhes nos olhos a per¬ 
gunta: 

- E agora? Q que vai ser do Instituto? 

Para mim, a grande dúvida era se o Instituto 
poderia ou não sobreviver sem o seu fundador. 
Naquela altura porém estava demasiado chocado 
para poder raciocinar friamente sobre todos estes 
problemas. 

Assim, decidi regressar ã Serra da Estrela e 
aproveitar os últimos dias de férias para sedimentar 
as emoções, deixando as grandes decisões para o 
mês de Setembro. Esses últimos dias foram porém 
tristes e difíceis. A preocupação com os proble¬ 
mas que Iam Infalivelmente surgir não me saía da 
cabeça, e o papel que eu lha desempenhar em 
todo o processo era uma constante obsessão. 
A direcção do Instituto nunca tinha sido para mim 
um objectivo, e sempre tinha considerado Jacinto 
de Magalhães o homem certo no lugar certo. 

Quando me convidou para Ir trabalhar com 
ele para o Serviço de Genética estava eu a ser 
pressionado para assumir a direcção do Labora- 
tõrlo de Análises do Hospital Maria Pia, o que eu 
não queria. Tinha regressado de Angola há pouco 
tempo e, além de multo traumatizado, estava can¬ 
sado de cargos de chefia. E então pensei: 

- Ao menos na genética não tenho de ser 
director. Q Jacinto é óptimo para o lugar e além 
disso é mais novo do que eu... 

Todas estas dúvidas continuavam presentes, 
mas não era no ambiente rude e puro da Serra da 
Estrela que eu la encontrar as respostas. 
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5 - A SUCESSÃO 


O regresso ao trabalho foi muito penoso. 
Aquele grande gabinete vazio era triste e não dei¬ 
xava esquecer que o futuro do Instituto tinha de ser 
rapidamente resolvido. 

Segundo a lel, o director teria de ser nomeado 
pelo Ministro da Saúde, após proposta do Conse¬ 
lho Administrativo do Instituto, que deveria prevla- 
mente ouvir o Conselho Técnico, constituído por 
todos os Chefes de Unidade. Eu estava tranquilo, 
pois sabia que a esmagadora maioria do pessoal 
me apoiava claramente, por Isso, quando na reu¬ 
nião do Conselho expressamente convocada para 
o efeito o meu nome foi proposto, a declaração de 
Pinto Ribeiro caiu como uma bomba: 

- Segundo a lel, o director do Instituto tem 
de ser Chefe de Serviço de Genética e o Dr. Vaz 
Osório é chefe de Serviço sim, mas de Biologia Clí¬ 
nica. O único Chefe de Serviço de Genética sou eu, 
portanto só eu posso ser proposto para o cargo. 
Ficamos todos estupefactos e nitidamente apanha¬ 
dos de surpresa. 

Eu sempre fui amigo do Pinto Ribeiro, pelo 
que a minha surpresa e Indignação foram, não pelo 
que ele disse, mas sim por não ter falado comigo 
antes da reunião a expor as suas dúvidas, para as 
discutirmos em conjunto. Era o que eu esperava e 
merecia pelo respeito e confiança que existia entre 
os dois. 

Infellzmente não foi Isso que aconteceu, e com 
os ãnimos um tanto exaltados, a reunião foi sus¬ 
pensa para o nosso administrador coligir toda a 
documentação necessária e poder demonstrar que 
as coisas não eram assim. 

Eu sabia perfeitamente como e quando tinha 
feito concurso para Chefe de Serviço de Gené¬ 


tica e que o título de Chefe de Serviço de Biologia 
Clínica nem sequer existia nas carreiras médicas, 
dado a designação “Biologia Clínica”, como atrás 
foi referido, ter sido Inventada e proposta por mim 
aquando da criação da unidade. A verdade porém 
é que nunca tinha lido a acta do meu concurso, e 
não fazia a menor Ideia do que lá estaria escrito. 
Porém, e como era de esperar, foi fácil demons¬ 
trar que ele estava errado, pois a acta referia clara¬ 
mente que eu era Chefe de Serviço de Genética. 

Assim, com o voto contra de Pinto Ribeiro, no 
dia 11 de Setembro a proposta com o meu nome 
seguiu para o gabinete da Ministra da Saúde. 

Fui na altura multo pressionado para lutar pela 
minha candidatura, mas eu não era capaz de entrar 
no jogo das Influências e a minha posição foi Irre¬ 
dutível: 

- O Conselho Técnico apoiou e propôs o meu 
nome e a decisão agora é da Ministra. Recuso- 
me a “meter cunhas” para conseguir o lugar, pois 
Isso Iria tIrar-me toda a força moral para o exercer. 
Compete ã Ministra escolher. 

Entretanto, e segundo soube mais tarde, o 
Professor de Pediatria da Faculdade de Medicina 
do Porto, tinha apresentado uma proposta ao 
seu Conselho DIrectIvo para que o Instituto fosse 
“Incorporado” na Faculdade! 

O que se pretendia já não era engrandecer 
o Instituto, mas engrandecer-se ã custa do Insti¬ 
tuto. Valeu termos na altura uma Ministra da Saúde 
pouco sensível a pressões. 

Chamou-me ao gabinete e perguntou: 

- Que história é esta do senhor ser ou não 
Chefe de Serviço de Genética? 
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É ou não é? 

- Sou sim, senhora Ministra. 

- Ainda bem. Então é o novo director do Insti¬ 
tuto. Se não fosse era preciso mudar a lei, mas o 
resultado seria o mesmo. A obra do Jacinto é para 
continuar. 

Por despacho ministerial de 23 de Setembro 
fui então nomeado director do Instituto de Genética 
por urgente necessidade de serviço. 

O Pinto Ribeiro foi extremamente correcto na 
reunião do Conselho Técnico que se seguiu, afir¬ 
mando que nada tinha contra mim e que a sua 
posição traduzia apenas uma diferença na interpre¬ 
tação da lei. A tempestade tinha passado, o pes¬ 
soal serenou, e eu comecei a cair na realidade e a 
pensar friamente como é que me iria desempenhar 
na minha missão. 

Ao longo da minha carreira, em Luanda, já por 
muitas vezes tinha desempenhado cargos de direc¬ 
ção, pelo que a orientação técnica, a organização 
do pessoal ou a política global do Instituto, para 
mim não constituíam problemas. Mas a parte finan¬ 
ceira era uma forte preocupação. 

Jacinto de Magalhães era um homem fantás¬ 
tico para arranjar dinheiro e um político com grande 
influência no Ministério da Saúde, mas eu não era 
uma coisa nem outra. 

O Instituto tinha crescido espectacularmente 
desde a sua fundação graças ao dinamismo e 
categoria de toda a equipa que o integrava, mas 
também porque na hora certa o dinheiro aparecia 
sempre! Como ia ser agora? 

A realidade é que eu não tinha tempo para me 
preocupar com isso, pois havia problemas urgen¬ 
tes a resolver e as preocupações quanto ao futuro 
teriam de aguardar. 

Dentro de três dias iria partir para a Grécia, 
para o congresso que antes de férias tínhamos pro- 


jectado, e que seria a minha primeira representa¬ 
ção oficial do Instituto fora do país. 

Todos os grandes amigos do anterior direc¬ 
tor estavam lá, e muitos ainda nem sequer tinham 
conhecimento da sua morte. Encontrei o grupo 
francês logo no aeroporto Charles de Gaulle, e 
as suas manifestações de pesar foram verdadei¬ 
ramente sentidas. O Professor Frézal e Madame 
Briard estavam particularmente chocados. 

Na abertura do Congresso em Atenas, o Prof. 
Frézal falou largos minutos e com lágrimas nos 
olhos sobre Jacinto de Magalhães. Lembro-me 
de pessoas que estavam na assistência e não o 
conheciam, comentarem: 

- Quem era Jacinto de Magalhães? Para o 
Frézal falar assim dele devia ser “un grand tipe”! 

Todos os contactos que posteriormente esta¬ 
beleci foram óptimos. Convidei o Prof. Frézal para 
Presidente do Conselho Científico do Instituto e ele 
prometeu que o seu serviço nos continuaria a dar o 
apoio e amizade de sempre. 

A Madame Briard, o Prof. Farriaux, o Prof. 
Robert e o Prof. Pfeiffer, e cito estes nomes por 
serem então os mais influentes na genética euro¬ 
peia e dos maiores amigos do Instituto, tomaram 
posições semelhantes, o que para mim foi muito 
importante e encorajador. 

Fora do país o Instituto estava firme. A luta ia 
ser cá dentro. 

O Instituto que eu queria, tinha de ter o mesmo 
dinamismo, entusiasmo e qualidade que Jacinto de 
Magalhães lhe tinha Imprimido. 

Os técnicos deveriam continuar a ir para 
fora fazer estágios e aprender novas tecnologias, 
tinham de continuar a ser adquiridos equipamentos 
melhores e mais recentes, as instalações tinham de 
ser ampliadas,... só que eu não sabia como havia 
de arranjar meios para fazer tudo isso. 

Na primeira reunião de trabalho que, como director 
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do Instituto, tive com a Ministra da Saúde, levei um 
plano multo bem elaborado e multo claro sobre os 
projectos que considerava fundamentais. 

Leonor Beleza Iniciou a conversa dizendo 
que gostaria que a obra de Jacinto de Magalhães 
tivesse continuidade, e que no dia 31 de Janeiro o 
queria homenagear publlcamente, descerrando um 
busto frente ao Instituto. 

Como é evidente, concordei com ela, mas 
acrescentei que a melhor homenagem que se podia 
fazer a um homem era continuar e apoiar a sua 
obra, e apresentei então os projectos que levava 
em carteira: 

- A compra do grande prédio contíguo ao Ins¬ 
tituto, a criação da Unidade de Genética Molecular 
e do Centro de Audiofonologla, o rastrelo experi¬ 
mental da HIperplasla Congénita das Supra-renals, 
a aquisição dum novo analisador de amlnoácldos e 
a actuallzação do quadro de pessoal do Instituto. 
Estes projectos Implicavam um Investimento ã volta 
dos 100.000 contos, mas era fundamental aprovei¬ 
tar esta oportunidade que me parecia multo favorã- 
vel e dificilmente repetível. 

A Ministra prometeu estudá-los, e eu regressei 
ao Porto para a minha segunda “prova de fogo” 
como director: 

As comemorações do 31 de Janeiro tinham de 
correr o melhor possível e o tempo jã não era multo 
para tudo o que se pretendia. 

Comecei por contactar o arquiteto Corte Real 
por causa do busto que a ministra queria Inaugurar 
nesse dia. Ele porém sugeriu que em vez de busto 
se fizesse uma estátua, pois busto “cheirava” multo 
a cemitério. 

Na convicção de que Leonor Beleza Iria con¬ 
cordar, o projecto avançou. 

A estátua foi encomendada ao escultor Riba 
Tua e eu tinha menos de três meses para pôr tudo 
a funcionar. Sentia-me só e com multas coisas para 


fazer em tão pouco tempo. Jacinto de Magalhães, 
além do traquejo como director e da sua Influência 
política, tinha-me a mim como um forte ponto de 
apoio na direcção do Instituto. Eu porém tinha de 
fazer tudo quase sozinho. E digo Isto porque para 
formar a nova direcção convidei para subdirectora 
Maximina Pinto, que apesar de ser as escolha mais 
lógica e uma excelente técnica, estava ainda multo 
verde para dar o apoio que me faltava. 

Os primeiros passos da nova direcção foram 
orientados para a continuação da reforma da Consulta 
jã Iniciada antes das férias. Assim, foi contratada como 
Psicóloga Carla Carmona, regressada dum estágio na 
Alemanha, e que ao fim de poucos meses corporizou 
as minhas ideias, mostrou ter ideias próprias e ao fim 
de poucos meses de trabalho orlou no Instituto um 
excelente gabinete de psicologia. 

A substituição da nutricionista era urgentís¬ 
sima. A escolha recaiu em Luiza Kent Smith, pro¬ 
fessora na Faculdade de Ciências da Nutrição e 
que, embora com o tempo multo ocupado se mos¬ 
trou entusiasmada com o nosso projecto e foi mais 
um elemento de grande categoria a entrar para a 
nossa equipa. 

C passo seguinte era restabelecer as relações 
com o Serviço de Genética da Faculdade de Medi¬ 
cina. 

Independentemente das razões que leva¬ 
ram ao afastamento entre Jacinto de Magalhães 
e Amãndlo Tavares, a verdade é que multo tempo 
tinha passado, Amãndlo Tavares era meu amigo, 
e nada naquele momento justificava que os dois 
maiores centros de genética médica do norte do 
país estivessem a trabalhar de costas voltadas um 
para o outro. As relações foram restabelecidas e os 
dois Serviços passaram a colaborar normalmente 
nas áreas de Interesse comum. 
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Aproximava-se entretanto o 31 de Janeiro de 
1988, dia da primeira homenagem pública a Jacinto 
de Magalhães após sua morte. 

A estátua estava concluída, e dado não caber 
no pequeno jardim do Instituto decidiu-se Implan¬ 
tá-la no jardim público, orientada de forma a não 
voltar as costas ao Instituto nem ao Liceu. A pedido 
da viúva, Zlta Magalhães, coube-me escolher entre 
um dos livros de Jacinto de Magalhães, uma frase 
para Inscrever na base de granito. A frase esco¬ 
lhida dizia assim: 

Era um cair de tarde em que as cores 
brincavam de avermeihar os céus 
Havia um ar de despedida nas coisas 
e um gosto amargo na boca 
Acabava o tempo de recomeçar 

A nossa biblioteca la ser pequena para rece¬ 
ber toda a gente, pelo que se montou um circuito 
Interno de televisão com ligação ao bar. 

Por vontade da Ministra da Saúde, que se 


antecipou a mim no expressar desse desejo, o Ins¬ 
tituto passou a chamar-se “Jacinto de Magalhães” 
e o novo nome teve de ser rapidamente pintado na 
fachada principal. 

Finalmente chegou o dia, com tudo pronto e 
eu satisfeito mas um pouco nervoso. Era a primeira 
vez que, como director do Instituto, la publlca- 
mente pôr ã prova a minha capacidade organlza- 
tlva. Esteve presente Eurico de Melo, vice 1° Minis¬ 
tro, que presidiu ã cerimónia, a Ministra da Saúde 
Leonor Beleza, o Presidente da Câmara, e o Gover¬ 
nador CIvII, entre outras figuras públicas. 

O Professor J. Frèzal e Madame Briard, con¬ 
vidados para as Conferências de Genética que se 
tinham realizado na véspera. Integradas na mesma 
homenagem, também estiveram presentes. 
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A estátua inaugurada no dia 31 de Janeiro de 1988 


33 




Do princípio ao fim de um sonho... 


Procedeu-se à inauguração da estátua, 
Leonor Beleza e J. Frèzal relembraram Jacinto de 
Magalhães com emoção, distribuíram-se os pré¬ 
mios científicos, e eu la dando um pulo de alegria 
quando a Ministra anunciou que la dar o “sim” a 
todos os projectos que eu lhe tinha apresentado. 
Nem queria acreditar! 

Os meus horizontes como director do Instituto 
começavam a alargar-se e comecei a sentir a real 
Importância do apoio político para o desempenho 
de funções de chefia a este nível. 

Ainda em 1988, o “Journal de Génétlque Humalne” 
publicava uma fotografia de Jacinto de Magalhães 
acompanhada do seu discurso de abertura no 
Encontro do "Club Européen de Consell Génétl¬ 
que'' em Viana do Castelo. 

«Rentré finalement en son ber- 
ceau européen, après quelque 
siècles à la rame, le Portu¬ 
gal garde un goüt salé sur les 
lèvres, un regard éclalré par la 
blancheur des volles, le cceur 
tourné vers 1’aventure, vers la 
découverte. Sa pensée, encore 
amère de la vislon des bateaux 
échoués sur les rochers 
d’Amérlque, d’Asle, d’Afrlque, 
et de rAustralle, se prépare à 
franchir un nouveau cap de la 
Bonne Espérance, le cap 
qui maintenant le sépare de 
rEurope. Et c’est la décou¬ 
verte de la Nouvelle Europe 
qu’ll demande aujourd’hul à 
ses marins. Cette fois pas un 
espace géographique, pas un 


espace économique, mais seu- 
lement un espace culturel ou 
va grandir rhomme européen 
nouveau. Ce ne sera pas la 
derniére navigatlon. 

AInsI nous vous recevrons, 
à ranclenne façon, les deux 
mains tendues, le cceur ouvert, 
pour entreprendre le même 
chemin, la même découverte, 
pour essayer de dévoller 
rhomme de havenlr qui est au- 
delà de ce cap d’espérance 
que nous essayons de franchir 
aujourd’hul.» 

Este texto mostra bem o entusiasmo de Jacinto de 
Magalhães pela nova Europa que então dava os 
seus primeiros passos, e a sua publicação é clara¬ 
mente reveladora da consideração, respeito e ami¬ 
zade que os geneticistas franceses lhe dedicavam. 

Antes de encerrar este capítulo, há um episó¬ 
dio curioso que me parece Interessante referir. 

Dois ou três anos após a Inauguração da está¬ 
tua, algumas alunas do Liceu D. Manuel II, fron¬ 
teiro ao Instituto, vieram ao meu gabinete pedir 
uma entrevista. Estavam a fazer um trabalho sobre 
as estátuas do Porto e queriam saber se eu tinha 
alguns dados sobre aquela. Respondl-lhes que 
sabia tudo sobre essa estátua e que tinha multo 
gosto em lhes fornecer os dados que pretendes¬ 
sem. 

Começaram então por perguntar quem era 
Jacinto de Magalhães, quando tinha nascido, 

quando tinha morrido,.e quando eu lhes disse a 

data da morte ficaram admiradas: 

- Há tão pouco tempo e já tem uma estátua? 
O que é que ele fez? 
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Expliquei-lhes que era médico, que tinha fundado 
o Instituto de Genética, que também era poeta e 
tinha deixado vários livros publicados, mas nada 
disso parecia ser um bom justificativo para aquelas 
jovens cabecinhas. 


Então acrescentei: 

- Bem, era também político. 

- Ahl Disse logo uma que me parecia a mais vivaça. 
Então jã percebemosi 
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6 - EXPANSÃO E ESTABILIDADE 

O Instituto de Genética tinha até então vivido 
à custa da iniciativa e influência política de Jacinto 
de Magalhães e do apoio e clara visão da sua 
Importância por parte da Ministra da Saúde. Porém 
Jacinto de Magalhães tinha morrido e a Ministra 
podia sair a qualquer momento. Era pois necessá¬ 
rio orlar estruturas que o tornassem menos depen¬ 
dente das pessoas e mais de sl próprio, e portanto 
menos vulnerável. Os problemas básicos a resolver 
diziam respeito ao pessoal e ã autonomia finan¬ 
ceira. 

Em relação ao pessoal o problema era multo 
complexo. Jacinto de Magalhães, como Dlrec- 
tor Geral dos Hospitais, tinha facilitado a entrada 
de multa gente em situações de estabilidade de 
emprego e equivalência de habilitações multo duvi¬ 
dosas, mas que posteriormente tencionava resol¬ 
ver. A Intenção era boa e as pessoas também, mas 
a sua morte prematura velo tornar estes casos 
complicados. 

Acresce que a contratação de pessoal era 
agora mais difícil. Tinha sido orlada a carreira dos 
Técnicos Superiores de Saúde, que começava 
por dois anos de estágio dando formação para os 
ramos de laboratório, fisioterapia, etc., mas não 
havia qualquer dispositivo legal que previsse a sua 
preparação em genética, o que tornava a contrata¬ 
ção de licenciados para os nossos laboratórios e a 
sua progressão nas carreiras pratlcamente Impos¬ 
sível. 

A genética era ainda nessa altura, multas vezes 
esquecida! 

Para resolver esse problema e na minha quali¬ 
dade de presidente da Comissão de Estudo e Estru¬ 
turação da Genética Hospitalar, consegui que na 
referida carreira fosse orlado o “Ramo de Genética” 
e que ao Instituto de Genética fosse reconhecida a 


Idoneidade para orientar os respectivos estágios. 
Ficamos assim com o caminho aberto para a for¬ 
mação e posterior contratação de Técnicos Supe¬ 
riores de Saúde para os nossos laboratórios. 

Foi aberto de Imediato o primeiro concurso 
a nível nacional e no ano seguinte recebíamos os 
dois primeiros estagiários do país para o Ramo de 
Genética da referida carreira, as licenciadas Gll 
Ribeiro e M.® Luís Cardoso. 

Lançamos ainda nesse mesmo ano as bases 
para a criação das “Carreiras Médicas Hospitalares 
de Genética”, primeiro passo para a criação da tão 
desejada especialidade, abhndo-se assim o cami¬ 
nho para a futura contratação de médicos especia¬ 
listas para o Instituto. 

Mantlnha-se porém a preocupação pela nossa 
situação financeira. As verbas prometidas pela 
Ministra da Saúde foram rapidamente entregues, 
mas estavam destinadas a projectos concretos, e 
não vinham de modo algum resolver os pagamentos 
aos fornecedores, onde nós estávamos sempre em 
falta, especlalmente por causa do rastrelo neonatal. 
Os custos estavam mal dimensionados e o tradicio¬ 
nal atraso de pagamento por parte das ARS origi¬ 
nava uma situação deficitária que urgia resolver. 

As minhas relações com o Ministério eram 
óptimas e Isso devia, a meu ver, ser aproveitado o 
melhor e o mais rapidamente possível. 

Assim, com o Secretário de Estado da Admi¬ 
nistração da Saúde Costa Freire, começamos a 
elaborar um plano de autonomia financeira que 
permitisse ao Instituto viver, tanto quanto possível, 
ã custa do seu próprio trabalho, ou seja, dos diver¬ 
sos serviços que oferecia ao público. 

O nosso projecto era garantir os vencimentos 
do pessoal com o subsídio de exploração mensal 
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pago pelo Ministério e estabelecer preços para os 
serviços prestados que garantissem as despesas e 
a Investigação, sendo o reequlpamento garantido 
anualmente pelas verbas do PIDDAC. 

Costa Freire queria Ir mais longe. Queria que 
eu determinasse os preços reais, que cobrissem os 
vencimentos e tudo o resto, ficando o Instituto pra- 
tlcamente a funcionar como se fosse uma empresa 
privada. Embora essa perspectiva em teoria me 
agradasse, nunca acreditei que naquela altura 
pudesse ser realizável, e acabei por o convencer 
de que o meu projecto seria a melhor solução para 
o Instituto. 

Porém, com o projecto já concluído e faltando 
apenas a respectiva aprovação, surgiu o escân¬ 
dalo das adjudicações de obras hospitalares que 
teriam sido Ilegais, e Costa Freire foi demitido. Com 
o ambiente no Ministério de “cortar ã faca”, todos 
os “dossiers” Costa Freire ficaram em suspenso 
durante longos e exasperantes meses! 

A equipa ministerial foi renovada, e o novo 
Secretário de Estado Adjunto passou a ser Albino 
Aroso. Dada a sua excelente preparação em Saúde 
Pública e as óptimas relações profissionais e de 
amizade que nos uniam, o Instituto ficou Indiscuti¬ 
velmente a lucrar com a mudança. 

O novo secretário de estado delegou uma série 
de poderes no director do Instituto o que velo aliviar 
Imenso a burocracia; os despachos no ministério 
passaram a ser mensais, e eu retomei o processo 
de autonomia financeira com todo o entusiasmo, 
embora tudo tivesse regressado ã estaca zero, pois 
falar no nome de Costa Freire passou a ser “tabú” 
naquele ministério. 

Ainda em 1988, certo dia o Professor Daniel 
Serrão velo-me procurar com uma proposta que 
me surpreendeu pela sua originalidade e arrojo. 
Pretendla-se orlar uma entidade seml-privada que 
pudesse concorrer com grandes projectos de 


Investigação ao “Programa Ciência”, recentemente 
orlado pelo governo de Cavaco Silva, ou a outros 
programas e bolsas similares. 

Os serviços e laboratórios da Universidade ou 
outras Instituições estatais de Investigação, teriam 
dificuldade em apresentar projectos a esta dimen¬ 
são, além de estarem sujeitos a “espartilhos” buro¬ 
cráticos que tornavam quer a candidatura quer a 
obtenção de eventuais patrocínios, extremamente 
complicados. 

O que se pretendia era a constituição de uma 
associação privada em parceria com várias Institui¬ 
ções, sendo a Universidade do Porto o parceiro e 
patrocinador principal. O Reitor da Universidade, 
Alberto Amaral, tinha já aprovado o projecto e as 
outras entidades fundadoras seriam, além do Ins¬ 
tituto de Genética, a Fundação Luso Americana, a 
Cruz Vermelha Portuguesa e a Câmara Municipal 
do Porto. 

É evidente que aceitamos o convite com multo 
gosto e multa honra, e assim, em 1989 nasceu o 
Instituto de Patologia e Imunologla Molecular da 
Universidade do Porto (IPATIMUP). 

Posteriormente recebemos convites semelhan¬ 
tes através dos Professores António Coimbra para 
a criação do Centro de Neuroblologla da Univer¬ 
sidade do Porto (CNUP), e Alexandre Qulntanllha 
para a criação do Instituto de Biologia Molecular e 
Celular (IBMC). 

O CNUP ainda realizou algumas reuniões cien¬ 
tíficas no nosso Instituto, mas não teve continui¬ 
dade. 

Foi portanto devido ao entusiasmo e plonelrlsmo de 
Daniel Serrão, Sobrinho Simões e Alexandre Quln¬ 
tanllha, com a modesta colaboração do Instituto 
de Genética, que a cidade do Porto se pode hoje 
orgulhar de possuir dois Institutos de Investigação 
com o prestígio e a notoriedade do IPATIMUP e do 
IBMC. 
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A primeira Assembleia Geral do IPATIMUP (Sobrinho Simões, Daniel Serrão, Braga da Cruz, 
Representante da Cruz Vermelha, Rui Vaz Osório, Maria de Sousa e Alberto Amaral) 


Em Fevereiro de 1989, um grupo de jovens 
veio ter comigo pedindo a colaboração do Instituto 
numa exposição sobre diversos ramos da ciência, 
a realizar no recentemente recuperado Mercado 
Ferreira Borges, sob a designação “Expo Ciência - 
Porto 89”. 

A realização era da Associação Juvenil da 
Ciência e propunha-se divulgar as actividades em 
curso nas diversas organizações de Investigação 
e desenvolvimento, de forma a consciencializar a 
população da Importância dessas actividades para 
o progresso do país. Pretendiam ainda cativar a 
atenção dos jovens Interessados em ciência, para 
a possibilidade, multas vezes Ignorada, de desen¬ 
volver essas aptidões nas Instituições de Investiga¬ 
ção existentes em Portugal. 


A Ideia entusiasmou-me, e achei que o Insti¬ 
tuto devia aceitar o convite. Falei com os chefes 
de Unidade, todos aderiram com entusiasmo e a 
azáfama começou. 

Tratava-se de montar um "stand” que estaria 
aberto ao público 5/6 horas por dia, de 14 a 16 de 
Abril, com técnicos do Instituto de Genética, equi¬ 
pamento, demonstrações das nossas principais 
actividades, etc. 

Durante esses três dias procurámos mostrar 
ã população da cidade aquilo que fazíamos, com 
demonstrações práticas, posters, filmes, etc. Do 
rastrelo neo-natal ao diagnóstico pré-natal, ou da 
execução dum cariótipo a uma espreitadela ao 
microscópio, mostramos tudo o que era possível 
mostrar. 
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Foi uma experiência apaixonante, sendo o 
que mais me sensibilizou o espírito de abnegação 
e entusiasmo com que toda a equipa do Instituto 
colaborou no projecto. 

Este apoio à juventude foi aliás um objectivo 
que sempre procuramos Implementar, mantendo 
as portas abertas às visitas de estudo, através 
das quais todas as semanas dávamos a conhecer 
aos alunos das escolas que nos procuravam, os 
grandes desenvolvimentos tecnológicos que Iam 
acontecendo e a sua Importância para o diagnós¬ 
tico, prevenção e tratamento das doenças gené¬ 
ticas. Também frequentemente nos deslocávamos 
às escolas e colégios para exposição e discussão 
com os alunos de temas tão Interessantes como a 
genética, a biotecnologia ou a ética. 

Nunca deixámos sem resposta um pedido de 
apoio para um projecto, um livro, um trabalho de 
grupo, etc., e multas vezes os alunos nos confessa¬ 
ram que tinham enviado a mesma carta para várias 
Instituições e que só nós tínhamos respondido! 

Numa das reuniões de trabalho que mensal¬ 
mente tinha no ministério. Albino Aroso pôs-me o 
seguinte problema: 

- O Instituto de Genética é um exemplo de 
sucesso a nível nacional pela forma como trabalha, 
pelas valências que desenvolveu e pela qualidade 
demonstrada quer na assistência pública quer na 
Investigação. Aqui em Lisboa há vários estabele¬ 
cimentos de saúde em que se faz genética, mas a 
colaboração entre serviços está longe de ser boa 
e tenho a convicção de que, por Isso mesmo, não 
estamos a tirar o máximo partido dos recursos téc¬ 
nicos e humanos existentes. Nesse sentido, vou 
convocar uma reunião com os principais genetlcls- 
tas de Lisboa, mas como não os conheço a todos 
e sei que as relações entre eles nem sempre são 
as melhores, gostaria de o ter a meu lado como 


moderador, aliás na sequência do trabalho que 
você Iniciou com o anterior Secretário de Estado. 

Claro que a Albino Aroso eu não podia dizer 
que não, mas avisel-o que não Iria ser tarefa fácil. 
E a verdade é que não podia ter começado pior. 

Quando dias depois se marcou a primeira 
reunião, fui o primeiro a chegar ao ministério. 
O segundo foi o Professor Ferraz, do H.D. Estefânia. 
Era uma figura multo controversa e de relações multo 
complicadas com os outros geneticistas de Lisboa. 

Enquanto conversávamos chegou M.® de 
Jesus Feijó, médica do H. Egas Monlz. Cumprl- 
mentou-me efusivamente, dado sermos amigos e 
colaboradores há multo tempo, fez uma vénia ceri¬ 
moniosa ao Prof. Ferraz, e sentou-se. 

Eu falava com um e com o outro mas os dois 
não trocavam uma palavra entre sl. Pensei que esti¬ 
vessem de relações cortadas, mas a certa altura 
M.® de Jesus pergunta-me: 

- Vaz Osório, depreendo desta conversa que 
este senhor deve ser o Professor Ferraz. 

Eu nem queria acreditar! Eram ambos médi¬ 
cos geneticistas da mesma cidade e nem sequer 
se conheciam! Como era Isto possível quando em 
Lisboa não havia mais de dois ou três hospitais a 
trabalhar em genética? 

A reunião correu bem melhor do que este 
encontro, e embora os resultados não fossem multo 
significativos, as relações e a colaboração entre os 
genetlclstas de Lisboa sofreram um grande Impulso. 

Para se compreender melhor quem era o Pro¬ 
fessor Ferraz, convém dizer que fez a sua prepara¬ 
ção em Paris com o Prof. J. Frèzal, onde conheceu 
e detestou Jacinto de Magalhães. 

Tlnha-me sido apresentado meses atrás, 
em França, numa reunião do “Club Européen de 
Consell Génétique”. Na altura da apresentação, e 
quando lhe estendi a mão para o cumprimentar, 
fez-me secamente esta pergunta: 
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- Você também é como o Jacinto? Tem a mania 
que vai mandar na genética em Portugal? 

Mas o pior aconteceu em pleno congresso. Eu 
tinha sido convidado para fazer uma palestra sobre 
“Les condltlons d'exerclce de la génétique au Por¬ 
tugal”. Como presidente da Comissão Nacional de 
Estudo e Estruturação da Genética Médica Hos¬ 
pitalar, expus o trabalho que estávamos a desen¬ 
volver, sobre a Inclusão da genética na carta hos¬ 
pitalar portuguesa, a definição e organização dum 
serviço de genética, as carreiras profissionais, o 
rastrelo, o diagnóstico pré-natal, etc. 

Essa Comissão tinha definido como condi¬ 
ções mínimas a exigir para a criação dum Serviço 
de Genética, a existência duma consulta e dum 
laboratório de cltogenétlca. A partir daí estabele¬ 
cia vários níveis, de acordo com a Incorporação de 
mais valências. Ao fazer o levantamento da situa¬ 
ção em Portugal não referi a existência de nenhum 
serviço de genética no H.D. Estefânia, o que levou 
o Prof. Ferraz a protestar violentamente e declarar 
que tinha sido Intenclonalmente Ignorado. A minha 
justificação porém era simples: 

- Nesse hospital existe unicamente uma con¬ 
sulta de genética e não um serviço com as estrutu¬ 
ras que nós defendemos. 

A discussão prolongou-se, no fim todos me 
deram razão, mas crIou-se uma situação multo 
desagradável e perfeitamente desnecessária, com 
dois médicos portugueses a discutirem publlca- 
mente política Interna.em França! 

O “processo Costa Freire” continuava entre¬ 
tanto a agitar a Assembleia da República e o país, 
Leonor Beleza foi forçada a demitir-se. Injusta¬ 
mente envolvida no caso da morte de hemofíli¬ 
cos por sangue contaminado com vírus da SIDA, 
e quando chegou o 31 de Janeiro, pela primeira 
vez não tivemos cá a figura simpática e amiga da 


Ministra da Saúde. Presidiu Albino Aroso, pois o 
novo Ministro, Arllndo de Carvalho, nele delegou 
essa presidência. 

Algo multo Importante se passou porém nesse 
dia. Daniel Serrão, com a frontalidade que lhe é 
habitual, lançou ao ministério o desafio de orlar 
um projecto de Investigação científica ao nível 
da medicina aplicada e extensivo a todo o país. 
Albino Aroso aceitou o desafio e nesse mesmo ano 
foi orlado um programa de Investigação científica 
patrocinado pelo Ministério da Saúde, que desde 
então tem possibilitado anualmente a concretiza¬ 
ção de muitos projectos de Investigação de prática 
clínica ou laboratorial e a publicação de numero¬ 
sos artigos de grande qualidade. 

Em Maio de 1990 e após multas pressões 
minhas e de Albino Aroso sobre o Secretário de 
Estado da Administração da Saúde Jorge Pires, 
consegulu-se finalmente a aprovação da nossa 
tabela de serviços, com a consequente publicação 
em Dlãrlo da República. O Instituto passava assim 
a ter uma tabela só sua e com preços que lhe Iam 
garantir uma vida financeira saudável. 

Finalmente, um dos problemas que mais me 
preocupavam e talvez o que mais Interessava ao 
Instituto, estava resolvido. A partir de agora la ser 
possível começar calmamente a pagar as dívidas e 
planificar o futuro com mais segurança e Indepen¬ 
dência do poder central. 

Era pois altura de começar a gastar as verbas 
conseguidas durante o ministério de Leonor 
Beleza. O prédio contíguo já tinha sido comprado 
por 18.000 contos, verba irrisória e só possível 
por estar cheio de Inquilinos a pagar rendas de 
mll escudos ou menos. Já tínhamos conseguido a 
saída de dois dos inquilinos, e podíamos por isso 
começar a concretizar o novo projecto de expan¬ 
são do Instituto. As obras para instalação do novo 
laboratório de cltogenétlca começaram de Imediato 
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no 3° andar-centro, seguindo-se no 3° direito as do 
Centro de Diagnóstico Pré-natal. 

Arrancou também nessa altura a Informatiza¬ 
ção do Instituto, tendo sido contratada para orien¬ 
tar todo o processo a licenciada em Informática M.® 
José Ortigão de Oliveira. 

Começavam então a surgir na Europa os pri¬ 
meiros produtos dietéticos hipoprotelcos pobres 
em fenllalanlna, e após grandes problemas com as 
alfândegas e algumas dúvidas sobre a legalidade 
do processo, o Instituto começou a Importá-los, 
com grande satisfação dos nossos doentlnhos 
fenllcetonúrlcos. As dietas passaram a ser mais 
variadas, a qualidade de vida dos doentes melho¬ 
rou, e poucos meses depois já tínhamos conse¬ 
guido um subsídio do Governo no valor de 1.000 
contos anuais para comparticipação nos custos. 
Precisávamos portanto de espaço para aquilo a 


que já chamávamos a nossa “mercearia”, uma vez 
que, para evitar Intermediários no processo de dis¬ 
tribuição destes produtos, o Instituto assumiu esse 
serviço. Construímos então uma cozinha experi¬ 
mental tendo ao lado uma boa sala para armazenar 
os produtos dietéticos que enviávamos pelo correio 
para todos os doentes fenllcetonúrlcos do país. 

Estas novas Instalações possibilitaram a orga¬ 
nização de uma “Escola de cozinha”, que além de 
ajudar as mães dos jovens fenllcetonúrlcos a tirar o 
maior partido possível dos produtos hipoprotelcos, 
possibilitou a realização do nosso primeiro livro de 
receitas, sob orientação da nutricionista Manuela 
Ferreira de Almeida. Chamava-se “Comer bem... 
sem fazer mal”, e foi entusiasticamente recebido 
pelas mães dos nossos doentes. 

Eram os primeiros passos duma Consulta de 
Nutrição que multo se Iria notabilizar nos anos 
seguintes, não só pelo trabalho desenvolvido no 
Instituto mas também como centro formador de 
nutricionistas que por todo o país acompanharam 
as crianças com fenllcetonúrla ou outras doenças 
metabólicas. 


COMER BEM ... 
SEM FAZER MAL! 





A cozinha experimental e o primeiro livro de receitas 
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Em Agosto de 1990 e com grande surpresa 
nossa, Pinto Ribeiro pediu a reforma antecipada e 
para o substituir, após a realização do respectivo 
concurso, foi admitida a pediatra Margarida Reis 
Lima. 

Dado não existir ainda a especialidade de genética, 
a porta de entrada para o Instituto era feita através 
da única vaga de pediatria que existia no quadro. 
Abria-se depois um Ciclo de Estudos Especiais de 
Genética, e feito o exame final o pediatra passava 
a ocupar o lugar de Assistente Hospitalar de Gené¬ 
tica, ficando o lugar de pediatra de novo livre para 
outro médico poder entrar. Foi assim que consegui¬ 
mos desenvolver a nossa consulta e Ir preparando 
médicos diferenciados em genética enquanto não 
existia a respectiva especialidade. 

Entretanto as obras no novo prédio Iam avan¬ 
çando em bom ritmo. Ao descascar as paredes dos 
andares já devolutos verificou-se que a estrutura 
era toda em granito de boa qualidade, o que nos 
levou a alterar o projecto Inicial, acrescentando um 
4° andar recuado ao bloco central. Quatro andares 
obriga a ter um elevador, que foi construído no vão 
das escadas do lado nascente. 

Decidimos também deixar sempre que possí¬ 
vel as paredes com o granito ã vista, o que velo 
dar um toque de classe e originalidade ãs novas 
Instalações. 

Entretanto, e aproveitando a proximidade das 
eleições, conseguimos do ministério através do 
secretário de Estado Jorge Pires, 12.000 contos 
para as obras de Instalação do Centro de Audlo- 
fonologla, e decidimos construir uma placa sobre 
o 3° andar da ala poente para aí construir um 4° 
andar recuado para Instalação do referido centro. 

Uma vez que tínhamos a sorte dos andares 
vagos serem os de cima e a ampliação do prédio 
com andares recuados não estragar a sua esté¬ 


tica, esta foi Indiscutivelmente a melhor forma de 
resolver a constante falta de espaço com que nos 
debatíamos, até porque a saída dos Inquilinos não 
se vinha revelando tão fácil como Iniclalmente se 
previa. 

Em Novembro desse mesmo ano uma nova 
actividade nasceu no Instituto. 

O Serviço de Obstetrícia do H. de Gala há já 
uns anos que trabalhava em Reprodução Medica¬ 
mente Assistida. Faltava-lhe porém a componente 
laboratorial para poder arrancar em pleno, uma vez 
que naquela altura a colheita de ovocitos e a fecun¬ 
dação “In vitro” só eram feitos em Lisboa. 

A verdade porém é que cultivar embriões não 
era multo diferente de cultivar células amnióticas, a 
Unidade de Cltogenétlca dominava a tecnologia e 
nós dispúnhamos das Infra-estruturas necessárias 
para resolver essa lacuna. 

Acertamos todos os pormenores com Ingborg 
Chaves, chefe da equipa do hospital, e decidimos 
avançar com o projecto, mesmo sabendo que seria 
sempre uma solução provisória, uma vez que a 
médio prazo tudo passaria a ser feito no Hospital 
de Gala. 

Adquiriu-se o equipamento necessário e em 
Novembro desse mesmo ano começou a funcio¬ 
nar o primeiro Centro de Reprodução Medicamente 
Assistida da cidade do Porto. No mês seguinte e 
com grande satisfação de todos, tínhamos já a pri¬ 
meira mulher grávida e com parto marcado para o 
fim do mês de Agosto. 

Em Fevereiro de 1992 atingimos o número 
de um milhão de recém-nascidos rastreados pelo 
Programa Nacional de Diagnóstico Precoce. Deci¬ 
dimos comemorar essa data com um encontro de 
todos os jovens fenllcetonúrlcos até então detecta¬ 
dos. 
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Foi o primeiro grande encontro de fenilceto- 
núricos realizado em Portugal, e pela primeira vez, 
pais e doentes Iam conhecer-se como grupos fami¬ 
liares específicos, com preocupações e problemas 
comuns e partilhando os mesmos projectos para o 
futuro. 

A festa começou com uma reunião na biblio¬ 
teca, onde os problemas e as dúvidas que mais 
os preocupavam foram discutidos e sempre que 
possível resolvidos. Aí nasceu a Ideia da criação de 
uma futura Associação de Pais, tendo como prin¬ 


cipal objectivo actuar perante os médicos, o poder 
político, os meios económicos, etc, de forma a con¬ 
seguir uma melhor qualidade de vida para todas as 
crianças fenllcetonúricas. 

Esta Ideia virla a concretIzar-se um ano mais 
tarde em Torremollnos, durante um congresso ao 
qual levamos pela primeira vez um grande grupo de 
pais e doentes portugueses. 

Segulu-se um grande lanche confeccionado 
na nossa nova cozinha, sob a supervisão da nossa 
nutricionista. 



Primeira reunião com os pais dos fenilcetonúricos, na Biblioteca do Instituto - 1992 
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Foi enternecedor, ver como os pais das crian¬ 
ças mais crescidinhas se preocupavam com a 
alimentação dos seus filhos e os pais dos mais 
pequeninos olhavam para aquilo tudo com um 
misto de receio e esperança no futuro. 

Uma manhã, poucos dias depois do regresso 
de férias, apareceu no meu gabinete uma jornalista 
do periódico Independente, Paula Joyce, a solicitar 
uma entrevista para o seu jornal, e revelando parti¬ 
cular Interesse pelo diagnóstico pré-natal. 

Quem conhece o meu entusiasmo pelo Ins¬ 
tituto não se admira que tenha passado toda a 
manhã a mostrar as novas Instalações, a apresen¬ 
tar as obras projectadas, e especlalmente a expli¬ 
car como funcionava o Instituto, o rastrelo neona- 
tal, os laboratórios, as consultas, e evidentemente 
o diagnóstico pré-natal. 


Discutiu multo comigo o nosso critério de 
só avançar com uma amniocentese desde que a 
mulher aceitasse uma eventual Interrupção da gra¬ 
videz, dado a nosso ver não ser eticamente cor¬ 
recto correr os riscos de aborto Inerentes ã técnica, 
a título meramente Informativo. Este assunto deve 
ter ocupado menos de dez minutos nas longas 
duas horas que estivemos a conversar. 

Porém, quando dias depois chego ao Instituto, 
só percebi o ar de consternação com que as pes¬ 
soas me olhavam quando vl o Independente aberto 
na minha secretária. 

A fotografia era da fachada do edifício recen¬ 
temente adquirido, antes das obras e num estado 
deplorável, quando mesmo ao lado existia a 
fachada principal pintadinha de novol 



o edifício antes das obras, tal como que apareceu no artigo 
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A legenda da fotografia dizia assim: 

AQUI SÓ ENTRA QUEM ADMITIR Q ABQRTQ. 

Na página ao lado via-se a minha fotografia e em 
letras gordas o título: 

QRDEM PARA ABQRTAR 

Em sub-título estava escrito: 

“No Instituto de Genética 
Médica do Porto é assim: só 
se faz testes às grávidas que 
admitam fazer aborto. E a 
razão é simpies. Para os médi¬ 
cos do Instituto só interessam 
crianças saudáveis. E se o 
teste reveiar anormaiidades o 
remédio é simpies. A muiher 
vai ao hospitai de Gaia e faz um 
aborto. Dentro da iei. 

E ainda faiam da Bósnial" 

Q resto do artigo era escrito mais ou menos ao 
mesmo nível. 

Pior era Impossível! Parecla-me estar a regres¬ 
sar aos anos 80, quando lutávamos pela legaliza¬ 
ção do aborto por causas genéticas! 

Fiquei tão chocado que só á tarde, quando 
a minha cunhada Isabel Qllvelra me telefonou de 
Lisboa Indignada com o que leu, me lembrei que 
ela também era jornalista do Independente, feliz- 
mente de outro nível e de áreas diferentes. 

Prometeu-me falar com Paulo Portas, então 
director do jornal, que Imediatamente me garan¬ 
tiu o mesmo espaço e visibilidade para uma carta 
explicativa que eu enviasse. 

Assim aconteceu, e nessa carta pude então 
esclarecer a nossa posição sobre o diagnóstico 
pré-natal, bem como em relação a todas as outras 
actividades do Instituto. 


Refiro só o Início e o fim dessa carta: 
“Eoi mais com tristeza do que 
com indignação que vi como 
é possívei deturpar uma ideia 
e, misturando meias verdades 
com opiniões de outras pes¬ 
soas, atribuir-nos intenções que 
na reaiidade nunca tivemos. 


É esta a mensagem reai que o 
Instituto de Genética Médica 
pretende transmitir a todos os 
que nos procuram. ” 

Passados alguns dias a jornalista telefonou- 
me a pedir desculpa. Calculo que Paulo Portas lhe 
tenha puxado as orelhas! 

Era a minha oportunidade, e não resisti a uma 
vlngançazlnha: 

- Não tem nada que pedir desculpa! Q seu pro¬ 
blema foi não ter percebido nada do que eu lhe 
disse sobre o Instituto, mas Isso, Infellzmente, não 
é culpa sua! 

Entretanto o movimento da consulta conti¬ 
nuava a aumentar, a lista de espera também, mas 
as Instalações estavam superlotadas, colocando o 
Instituto numa situação a que não estávamos habi¬ 
tuados e que era urgente resolver. 

Mas os deuses pareciam estar connosco! Q 1° 
andar frente foi desocupado, e assim ficámos na 
posse de ótimas condições para tirar as consul¬ 
tas do jã acanhado espaço do N.° 74, e passã-las 
para o novo edifício. Além disso, o novo código de 
expropriações por utilidade pública, permitiu-nos 
libertar as garagens que ficavam mesmo por baixo 
e assim construir uma nova entrada para o Instituto 
com amplo acesso ãs consultas, sala de espera, 
recepção, sala de colheitas, etc. 
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A nova entrada para o Instituto 
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o novo acesso às consultas 
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Completadas as obras, a entrada deixou de se como toda a praceta em que está inserido ficaram 
fazer pelo n.° 74 e passou para um bonito 88 que bem mais bonitos e acolhedores, 
eu fui pessoalmente escolher à Rua do Almada. 

A verdade é que, com toda a fachada devi¬ 
damente restaurada, não só o edifício do Instituto 
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Em termos de ampliação das instalações 
estava portanto tudo bem encaminhado. Era altura 
de pensar nos recursos humanos. 

Para a área das Doenças Metabólicas e após 
um excelente concurso, foi admitido o pediatra 
Jorge Marques, e para a consulta de aconselha¬ 
mento genético e diagnóstico pré-natal entrou Ana 
Fortuna, vinda da Medicina Interna do H. de Gala. 
Mais médicos a trabalhar e mais doentes para aten¬ 
der, exigiam apoio de enfermagem, sendo esco¬ 
lhida para o efeito a enfermeira Juliana Trancoso, 
que trabalhava no H. S. João. Assim, em poucos 
meses a consulta foi totalmente remodelada, pas¬ 
sando a funcionar em novas e excelentes Instala¬ 
ções 


Em Julho de 1993 foi concretizado outro sonho 
antigo do Instituto e partlcularmente da Unidade de 
Cltogenétlca: 

A aquisição dum “Cytoscan”, que ao permitir 
captar Imagens das células e trabalhá-las num ecrã 
de computador, possibilitava uma mais rápida exe¬ 
cução dos carlotipos, aumentando a rentabilidade 
do laboratório cerca de 20 a 30%. 

Dado o seu elevado preço, mais de 30.000 
contos, só foi possível a sua aquisição com a cola¬ 
boração da Fundação Calouste Gulbenklan, que 
comparticipou com de cerca de 50% dos custos. 



O “Citoscan” nos primeiros dias de funcionamento 
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A chegada deste equipamento coincidiu com a 
inauguração das novas instalações da Unidade de 
Citogenética, nos 3° e 4 ° andares frente do novo 
edifício. Estávamos então em Julho de 1993. 

Ficou um belíssimo laboratório, que começava 
jã a dar uma Ideia do padrão de gosto e qualidade 
que pretendíamos Implantar em todo o Instituto. 
Nestes primeiros anos conseguimos portanto con¬ 
cretizar os principais objectivos a que nos propu¬ 
semos: 

- Criação de bases sólidas que viabilizem o 
Instituto e o tornem, tanto quanto possível Inde¬ 
pendente de Influências políticas passageiras. 


- Regularização da situação do pessoal criando 
condições de segurança e normal progressão nas 
carreiras. 

- Boa saúde económica e financeira que per¬ 
mita planear o futuro com base no trabalho desen¬ 
volvido e não em eventuais e Incertos subsídios 
oficiais ou privados. 

- Constituição duma equipa de trabalho homo¬ 
génea, de boa qualidade técnica e com espírito de 
colaboração e apoio mútuo. 

- Boa Imagem perante o público e outras Insti¬ 
tuições de saúde e prestígio científico sólido quer a 
nível nacional quer Internacional. 
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7-0 CRESCIMENTO E AS VERBAS DO PIDDAC 


Em fins de 1993 dá-se mais uma remodela¬ 
ção ministerial, sendo o novo Ministro da Saúde 
o médico Paulo Mendo, meu amigo de há muitos 
anos e profundo conhecedor não só da saúde em 
Portugal, mas também do Instituto de Genética, 
das suas necessidades e peculiaridades. 

Pela primeira vez, havia um Ministro que eu 
tratava por tu! 

Para lá de todas essas vantagens, o ministro 
vinha passar os fIns-de-semana ao Porto, despa¬ 
chando todos os sábados os assuntos do norte do 
País. Eu e dezenas de outros dlrectores e chefes de 
serviço, deixamos de Ir duas ou três vezes por mês 
a Lisboa para despachar com o ministro. Pensei 
multo nessa altura no dinheiro e especlalmente nas 
horas de trabalho, que se podiam poupar com um 
sistema político mais aberto e menos centralista. 

Em 14 de Setembro de 1994, jubllou-se na 
Universidade Claude Bernard em Lyon, o Professor 
Jacques Robert. 

Era um amigo multo especial de Jacinto de 
Magalhães, meu e do Instituto de Genética. Foi 
fundador, presidente e membro entusiasta do “Club 
Européen de Consell Genetlque”, em cujas reu¬ 
niões convivíamos frequentemente. 

Era quase uma obrigação estar presente, além 
de para mim ser um grande prazer dar um abraço 
a um amigo num momento tão Importante da sua 
vida. 

Lá fui então com a minha mulher até Lyon, onde no 
belíssimo salão nobre da Universidade assistimos 
a uma cerimónia faustosa e com a solenidade que 
os franceses tão bem sabem emprestar a estes 
momentos. 


O Professor Robert, quando nos viu ficou emo- 
clonadísslmo. Até lhe vieram as lágrimas aos olhos 
só por saber que tínhamos Ido a Lyon unicamente 
para lhe dar um abraço. 

Quinze dias depois envIou-me uma bonita carta de 
que realço estas frases: 

“Chers a mis 

Vous représentiez ce pays que 
nous avons apprís á découvrir 
et à aimer par vous et votre 
patron malheureusement trop 
tôt disparu. 

Tous les instants des journées 
du Club à Viana et ses environs 
sont gravés dans nos mémoi- 
res. J’espère bien que nous 
reviendrons un jour au Portu¬ 
gal (pour le tourisme !). Et nous 
irons vous voir» 

Infellzmente esta esperança nunca se chegou 
a concretizar. 

O bom Professor Robert morreu poucos meses 
depois da sua jubllação. 

O ano de 1994 aproximava-se do fim, e por 
Informação de Paulo Mendo, ficamos a saber que 
com toda a certeza Iriam sobrar verbas do PIDDAC, 
por falta de capacidade de concretização de muitos 
dos projectos jã aprovados. E a Ideia surgiu de 
Imediato! Porque não tentarmos nós aproveltã-las, 
apresentando alguns projectos que pudessem pelo 
menos Iniclar-se até ao fim do ano? 
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- Se conseguirem são vossas, disse-me o 
Ministro. 

As obras para as novas instalações da Uni¬ 
dade de Genética Molecular, com umas condições 
de trabalho melhores e multo mais agradáveis do 
que as anteriores, estavam já concluídas, mas pro¬ 
jectos não nos faltavam e uma oportunidade como 
esta não podia ser desperdiçada. 

Através da DGIES (Delegação do Porto), era 
Impossível. Segundo nos Informaram, depois da 
concessão das verbas a demora para Início das 
obras era de 2/3 anosl 

Resolvemos então abalançarmo-nos a fazer 
tudo sozinhos. 

Pedimos ao Ministério 12.000 contos para obras e 
mais 12.000 para um sequenclador automático de 
ADN, que embora fosse destinado ã Unidade de 
Genética Molecular Iria servir para as necessidades 
de todo o Instituto. 

As obras destinavam-se a substituir todo o 
telhado dos edifícios mais antigos do Instituto, 
acabar com o equipamento monstro do ar condi¬ 
cionado central que estava já obsoleto, e fazer uma 
laje que possibilitasse mais tarde construir um novo 
piso. 

E as verbas foram concedldasl O problema 
agora era conseguir mesmo utilizá-las até ao fim do 
ano, num processo burocrático multo complicado e 
de que não tínhamos grande experiência. 

Chegou a parecer Impossível, mas a verdade 
é que depois dum trabalho exaustivo com sábados 
e domingos ã mistura, o milagre realizou-se. Con¬ 
seguimos Iniciar as obras em fins de Setembro e 
adjudicar o sequenclador no dia 10 de Dezembrol 

Para a construção da laje foi necessário eva¬ 
cuar todo o primeiro andar, uma vez que o tecto la 
baixar cerca de 15 cm. O meu gabinete, a sala de 
reuniões, a secretaria, a contabilidade, etc., tudo 


tinha de sair. Instalação eléctrica, ligações de com¬ 
putadores, alarmes, telefones, tudo tinha de ser 
desmontado! 

Era ainda preciso articular o Início das obras 
com a mudança da Consulta para as novas Instala¬ 
ções, para Irmos provisoriamente ocupar os gabi¬ 
netes de consulta, entretanto deixados vagos. 

Fellzmente o entusiasmo e dinamismo de toda 
equipa mais uma vez funcionou, e numa semana 
fez-se a mudança. Toda a gente compreendeu os 
sacrifícios pessoais e de trabalho que, nos próxi¬ 
mos seis meses, la ter de suportar. 

Aconteceu porém um Inverno partlcularmente 
chuvoso a coincidir com a construção da laje do 
teto, o que originou queda de água em alguns gabi¬ 
netes e laboratórios, prlnclpalmente na Unidade de 
Enzimologla. 

Fellzmente o problema teve uma solução 
eficaz, embora com custos para o Instituto e para 
o pessoal da Unidade: consegulu-se a sua transfe¬ 
rência provisória para as recentemente acabadas 
Instalações do IBMC no Campo Alegre, e as obras 
puderam avançar com o ritmo desejado. 

A aprovação do novo quadro do Instituto tinha 
sido programada para aprovação em duas fases: 
primeiro a do Quadro Geral, e 2 ou 3 meses depois 
a da Carreira de Investigação. Tratava-se de uma 
Imposição legal, visto nesta última estarem envol¬ 
vidos dois Ministérios, Saúde e Ciência e Tecno¬ 
logia. Em 27 de Junho o Quadro das Carreiras de 
Investigação foi assinado pelo Ministro da Saúde, 
ficando unicamente dependente da assinatura do 
Secretário de Estado do Qrçamento. 

Acontece que o PSD perdeu as eleições de 
Qutubro, e sendo o novo Governo socialista, o 
processo parou mais uma vez. Aliás, aconteceu 
o mesmo com a nova Tabela de Serviços que já 
estava pronta e aprovada para publicação no Diário 
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da República e que também regressou ao Ministé¬ 
rio. 

A não concretização das Carreiras de Inves¬ 
tigação teve consequências óbvias e prejudiciais 
quer para o Instituto quer, muito especialmente, 
para a Unidade de Enzlmologla. Numa altura de 
grande desenvolvimento da Investigação e dos pro¬ 
cessos de doutoramento, os primeiros doutorados 
começaram a aparecer, e não tínhamos onde colo¬ 
cá-los. E como entretanto se conseguiram vagas 
de descongelamento para a carreira de Técnicos 
Superiores, os doutorados, dada a Inexistência de 
alternativas também concorreram, e logicamente 
ficaram nos primeiros lugares. E depois? 

Abandonavam a Investigação e Iam trabalhar 
na assistência desfalcando a Unidade de Enzl¬ 
mologla que os tinha formado, ou ficavam na sua 
Unidade e nunca mais se conseguiam resolver 
as necessidades das Unidades de CItogenétIca, 
Genética Molecular ou Biologia Clínica? 

A resolução destas situações não foi nada fácil 
e criou muitos problemas dentro do Instituto, mas 
com bom senso e espírito de colaboração tudo 
acabou por se resolver. 

Pelo dinamismo e eficácia demonstrados com 
a utilização das verbas do PIDDAC em 94 e 95, 
ficamos multo bem vistos no Ministério da Saúde, 
pelo que não foi difícil conseguir a dlsponlblllza- 
ção de mais algumas verbas para 1996, e avan¬ 
çar com a construção dum Auditório e duma nova 
Biblioteca, em novo andar a construir sobre a laje 
recentemente terminada. Avançamos também com 
as obras de Instalação do Centro de Audlofonolo- 
gla, no andar deixado vago por uma Inquilina que 
saiu aceitando a Indemnização por nós proposta. 
Como era um último andar, aproveitámos mais uma 
vez para fazer um piso suplementar recuado, o que 
possibilitou a quase duplicação da área disponível. 


Aproximava-se entretanto o dia 31 de Janeiro de 
1996, e nós estávamos com um problema logístico. 
A biblioteca tinha já sido destruída e o auditório 
estava ainda em Início de construção. Como havía¬ 
mos de receber a Ministra Maria de Belém e realizar 
a cerimónia de distribuição dos prémios? 

A única hipótese era aproveitar a recepção do 
Instituto recentemente concluída. O espaço era 
bem melhor que o da biblioteca, o problema era ser 
uma entrada de rés-do-chão com a parede toda 
envidraçada voltada para a rua. 

Mas quando só há uma solução para um pro¬ 
blema não adianta pensar multo nele. Com os 
dois cavaletes e a enorme tábua em que se fazia 
o almoço de natal, Improvisou-se a mesa da pre¬ 
sidência. Uma bonita colcha por cima e uns bons 
arranjos de flores compuseram o cenário. As 
cadeiras dispuseram-se em várias filas, e o amplo 
espaço cheio de gente até ficou bem melhor do 
que a antiga biblioteca. 

A cerimónia correu multo bem, mas no encer¬ 
ramento a Ministra Maria de Belém Ironizou com 
multa oportunidade: 

- Sr. DIrector, só lhe peço que para o ano 
arranje uma mesa mais estreita, pois nesta, por 
mais que me estique não consigo cumprimentar os 
premiadosi 

- Sr.® Ministra, respondi. Peço Imensa des¬ 
culpa, mas não foi possível encontrar outra solu¬ 
ção. O novo auditório ainda está em obras, e para 
a levar lá, só se saísse pela janela do meu gabinete, 
o que convenhamos, não é convite que se faça a 
uma Ministra! 
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Wl.® de Belém na mesa gigante da cerimónia da distribuição dos prémios-1996 


No ano seguinte a cerimónia teve ainda de se 
realizar no mesmo local, mas o problema que então 
surgiu foi outro e multo diferente. 

Quando encomendamos a estátua de Jacinto 
de Magalhães ao escultor Riba Tua, ficou com¬ 
binado com o arquitecto Corte Real aproveitar o 
molde existente para fundir uma cabeça Igual ã 
da estátua, de modo a futuramente perpetuar a 
memória de Jacinto de Magalhães dentro do Insti¬ 
tuto, uma vez que a estátua Iria ser colocada num 
espaço público. Assim se fez, e a cabeça ficou 
guardada durante anos num armário da sala de 
reuniões. Entretanto, e uma vez que a nova entrada 
já estava concluída, pensamos ser altura de a colo¬ 


car, pois já tínhamos um espaço condigno para o 
efeito. Foi o próprio Corte Real que Imaginou uma 
solução elegante para o seu enquadramento num 
suporte também em bronze, que seria fixado na 
parede de pedra no lado nascente da recepção. 
Projecto aprovado, vamos ao armário buscar a 
cabeça.e ela tinha desaparecidol 

Com as obras para montar a laje do teto, a 
sala tinha sido completamente desmontada, e ao 
repor tudo nos sítios alguém devia ter arrumado a 
cabeça noutro lugar. Mas onde? 

Durante semanas andamos desesperados á 
procura da cabeça, mas a verdade é que ela não foi 
encontrada e estávamos todos desgostosíssimos. 
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quando o arquitecto para nossa grande surpresa 
nos diz: 

- Não se preocupem. Eu mandei fazer outra 
para mim, e tenho muito gosto em oferecê-la ao 
Instituto. 


Tornou-se assim possível proceder a mais uma 
singela mas sentida homenagem ao fundador do 
Instituto durante a cerimónia de distribuição dos 
prémios de 31 de Janeiro de 1997. 



Homenagem a Jacinto de Magalhães -1997 
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Alguns meses depois a outra cabeça apare¬ 
ceu, mas como o arquitecto Corte Real não acei¬ 
tou a sua devolução, foi posteriormente oferecida à 
sua viúva, Zlta Magalhães. 

Um problema que me trazia multo preocupado 
era o acesso ao Auditório. Estava previsto fazer-se 
um buraco na nova laje, por onde entraria a escada 
de acesso, que no piso Inferior desembocava 
mesmo em frente do aprovisionamento e do gabi¬ 
nete do administrador. Era uma mã solução, que Iria 
roubar multo espaço tanto na ãrea administrativa e 
como no “hall” do Auditório, onde ainda teríamos de 
construir as Instalações sanitárias. Aparentemente 
não havia outra solução, mas eu não deixava de 
pensar nisso. Então Imaginar as pessoas a saírem 
dos sanitários directamente para o átrio durante um 


“coffee-break” até me fazia dores de cabeça! 

Até que um dia a solução apareceu. Estávamos 
em plenas Conferências de Genética em Janeiro 
de 1997, e o conferencista era um australiano com 
uma pronúncia tal que eu não entendia quase nada 
do que ele dizia. E lã me vieram ã Ideia as malditas 
escadas e os respectivos sanitários. 

Comecei então a pensar naquele grande 
saguão a toda a altura do prédio, para onde davam 
as janelas do corredor do Diagnóstico Pré-Natal. 
Tanto quanto me parecia, a parede em frente devia 
dar para o auditório. E se estivessem ao mesmo 
nível era só fazer uma ponte. E estavam mesmo! 
A diferença era só um degrau e do outro lado lá 
estava o futuro átrio do auditório! 



A passagem para o auditório através do saguão 
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As obras concluídas, vendo-se ao fundo uma tela de Zlta Magalhães 
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O buraco para fazer as escadas já tinha começado, 
mas isso era o menos. Foi só tapar tudo muito bem 
e abrir a nova passagem, que além de ficar bonita, 
passou a integrar muito melhor o auditório no resto 
do Instituto 

A construção e o equipamento do auditó¬ 
rio tinham de ser culdadosamente planeados. O 
espaço não era multo, o pé direito era pequeno, 
mas eu queria que as cadeiras fossem dispostas 
em anfiteatro e com um degrau em cada fila. Só 
assim se conseguiria um ambiente agradável, pro¬ 
pício ã discussão dos temas expostos e onde as 
pessoas se sentissem bem e confortáveis. 

Era também preciso pensar, e com multo cui¬ 
dado, em todos os equipamentos que se Iriam 
montar: meios audiovisuais, som ambiente, luz 
regulável, ar condicionado, etc., procurando evitar 
os desagradáveis Improvisos e os fios eléctricos 
pelo chão, Infellzmente tão habituais nas nossas 
salas de congressos e auditórios. 


Começava então a aparecer timidamente o 
sistema de projecção por “Data-Show”, e pare- 
cla-me evidente que o tempo dos diapositivos nas 
palestras tinha os dias contados. Ora o auditório 
tinha de estar preparado para todos os sistemas. 

Todos estes pontos foram pensados ao por¬ 
menor, e o arquitecto Corte Real mais uma vez rea¬ 
lizou na perfeição tudo o que eu pretendia, com 
multo gosto e qualidade. 

Depois de tudo pronto convidei Zlta Magalhães 
para pintar duas telas Intelramente a seu gosto, 
uma para a parede de madeira do “hall” do auditó¬ 
rio e outra para embelezar a passagem que lhe dá 
o acesso. Ficaram ambas multo bonitas e vieram 
dar um toque final de classe a todo o conjunto. 

Penso ser opinião generalizada que o nosso 
auditório, que diga-se de passagem tem uma 
vista multo agradável sobre a Praça Pedro Nunes, 
passou a ser em termos estéticos, a “jóia da coroa” 
do Instituto. 
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A biblioteca, dada a falta de espaço, teve 
de ser pouco convencional. No átrio do auditório 
ficou a secretária do bibliotecário e uma pequena 
mesa circular para quatro ou cinco pessoas. Os 
livros ficaram armazenados no sótão, num sistema 
de armazenamento Idealizado em conjunto com o 
arquitecto. 

Outro projecto que multo beneficiou com a 
supressão das escadas e dos sanitários no átrio 
do auditório foi o do Museu do Instituto. A Ideia era 
antiga e eu já tinha devidamente catalogadas algu¬ 
mas peças de Interesse histórico e documental: 

- O microscópio que o príncipe Oarlos ofere¬ 
ceu ao Instituto aquando do seu casamento com 
“lady” Diana. 


- Um microscópio da época pasteurlana com 
todos os seus acessórios, que adquirimos aos her¬ 
deiros duma médica do Porto, que o tinham man¬ 
tido fechado no laboratório durante mais de 70 
anos! 

- A colecção de Instrumentos médlco-clrúrgl- 
cos do Professor Lebre, bisavô da minha mulher, e 
que a família nos ofereceu. 

No átrio do auditório guardamos essas e outras 
peças em três vitrinas. No gabinete do director e na 
sala de reuniões, ficaram alguns aparelhos e outras 
peças de maiores dimensões. 

Achamos que o respeito pelo passado fica 
partlcularmente bem numa Instituição tão jovem 
como a nossa. 



o Museu, no átrio do Auditório 
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Em jeito de balanço, penso que estes anos 
foram muito gratificantes e cheios em termo de 
realizações. 

A actualização do Quadro do Instituto e a 
obtenção de vultosas verbas do PIDDAC, possl- 
bllltou-nos um grande crescimento em termos de 
pessoal, equipamento e Instalações. 

A área útil do Instituto que em 1987 era de 980 
m2, é agora de cerca de 3.000, o orçamento anual 
passou de 100.000 para um milhão de contos, e 
quer as consultas, quer os laboratórios, acom¬ 
panharam este crescimento exponencial com um 
aumento de produtividade notável. 


Foram realmente anos de grande desenvolvi¬ 
mento, sendo tudo conseguido sem quebras de 
qualidade ou de espírito de equipa, factores que 
consideramos Indispensáveis para o sucesso. 
Todos sentimos que este novo Instituto é já multo 
diferente do Inicial, e que em vez de dez ou quinze 
pessoas a trabalhar em conjunto temos agora cem 
ou mais. Mas a base de entusiasmo, colabora¬ 
ção, orgulho pelo trabalho feito e espírito científico 
aberto, continuou sempre presente. 
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8 - A ESPECIALIDADE DE GENÉTICA, OS LABORATÓRIOS DO ESTADO E O CENTRO 
DE AUDIOFONOLOGIA 


O ano de 1998 não podia ter começado melhor 
para o Instituto. No dia 10 de Janeiro, é publicada 
no Diário da República a portaria N° 22/98 que 
começa assim: 

“Nos últimos anos tem-se 
assistido a um desenvolvi¬ 
mento substancial da acti- 
vidade de investigação no 
Instituto de Genética Médica 
Jacinto de Magalhães. 

Tornando-se agora imprescin¬ 
dível, para assegurar o normal 
funcionamento deste Insti¬ 
tuto garantir a permanência 
no mesmo do pessoal deten¬ 
tor da qualificação adequada, 
procede-se ã criação, no res¬ 
pectivo quadro de pessoal, da 
carreira de investigação cientí¬ 
fica”. 

Seguia-se a assinatura de quatro ministros! 

Finalmente! A promessa feita 10 anos antes 
por Leonor Beleza tinha sido concretizada. Era 
um quadro reiatlvamente pequeno, mas suficiente 
para fixar no Instituto os jovens doutorados e poder 
recompensar com uma carreira adequada os Inves¬ 
tigadores mais qualificados. 

Poucos meses depois, no mês de Junho, rece¬ 
bemos um ofício do Ministério da Ciência e Tecno¬ 
logia Informando-nos que, no âmbito do exercício 
de avaliação dos “Laboratórios do Estado”, já em 


curso há dois anos. Iria este ano ser avaliado o 
Instituto de Genética, em data por nós a desig¬ 
nar. Ficamos um pouco surpreendidos, primeiro 
porque o Instituto era multo mais do que um sim¬ 
ples “Laboratório” e segundo por não ter qualquer 
dependência do Ministério da Ciência e Tecnologia. 
Mas o gosto e o desafio de vermos o nosso traba¬ 
lho avaliado por um Grupo Internacional de Avalia¬ 
ção do qual fazia parte o Prof. Felngoid, por quem 
tínhamos grande consideração e estima, levou-nos 
a não pôr qualquer objecção e a receber o grupo 
de braços abertos, procurando porém esclarecê-lo 
que o Instituto dependia do Ministério da Saúde 
e que, embora dispusesse de uma Investigação 
em franco desenvolvimento e de um ensino pós 
graduado de grande qualidade, estava fundamen¬ 
talmente voltado para a assistência, e que esse 
facto devia ser levado em conta para efeitos de 
avaliação. Toda esta problemática foi amplamente 
discutida com o Grupo de Avaliação, pela direc¬ 
ção e pelo Conselho Científico, sendo mesmo feita 
uma sessão de esclarecimento para todo o pessoal 
do Instituto no nosso auditório. Desta visita resul¬ 
tou um Relatório Preliminar de que realçamos as 
seguintes conclusões: 

“The four laboratories taken 
together carry out the diagno- 
sis of many genetic diseases. 

This constitutes an usefui Ser¬ 
vice for hospitais and clinics in 
the Porto region and, in many 
cases, for all the Portugal. IGM 
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runs un active consultation Ser¬ 
vice on genetic diseases and 
related aspects, such as psy- 
choiogy and nutrition. 

The four iaboratories differcon- 
siderabiiy in their dedication to 
researche activities, which is 
practicai non-existing in Cito- 
genetics Laboratory, apprecia- 
bie in the Laboratory of Ciini- 
cal Bioiogy, and significant in 
the Laboratory of Enzymoiogy. 

This is the most productive 
research programme and has 
established fruitfui coiiabora- 
tions with severa! iaboratories 
in Europe and America. 

Assuming that the transfer of 
this iaboratory to the IBMC 
constitutes a definitive deci- 
sion, it seems that the present 
building of IGM is sufficientiy 
iarge for its current personnei 
and activities. ” 

Até aqui, a nossa concordância com o Grupo 
era total. O Instituto e muito particularmente a 
nossa Investigação tinham de ser desenvolvidos, e 
como esse era o caminho que há multo tínhamos 
traçado, estávamos tranquilos. Só discordamos 
frontalmente duma das conclusões desse relatório: 

“IGM couid be integrate in the 
nearby Paediatric Hospital and 
maintain Its Service, not only to 
that hospitai, but to other insti- 
tutions throughout Portugal” 

É certo que se tratava apenas de um relató¬ 


rio preliminar, mas a nossa resposta teria de ser 
rápida e clara, para afastar de vez esta hipótese 
tão absurda quanto extemporânea. 

Era como tentar meter outra vez no ventre 
materno um jovem de 18 anos! 

Transcrevo a seguir parte dos comentários que 
na altura enviamos ao Ministério: 


“ Esta posição só se com¬ 
preende por um profundo 
desconhecimento, por parte 
da Comissão, do actuai sis¬ 
tema hospitaiar português e de 
todas as suas iimitações. 


A verdade é precisamente a 
oposta: o grande desenvoi- 
vimento que o Instituto de 
Genética sofreu a partir da 
sua criação em 1980, deve- 
se indiscutivelmente ã sua 
independência e autonomia 
administrativa e financeira. Se 
acaso se tivesse mantido como 
serviço hospitaiar, continuaria 
muito provavelmente a dispor 
unicamente de uma consulta 
de genética e quando muito de 
um iaboratório de citogenética. 


A dimensão nacional que o 
Instituto adquiriu, com o Pro¬ 
grama Nacionai de Diagnóstico 
Precoce, o Centro de Diagnós¬ 
tico Prénatal, o estudo e inves¬ 
tigação das doenças metabó- 
iicas, citopatias mitocondriais, 
distrofias musculares, trata- 
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mento da Doença de Gaucher, 
etc., nunca teriam sido pos¬ 
síveis dentro duma estrutura 
hospitaiar. 


É esta independência que nos 
permite apoiar quaiquer Hos- 
pitai do País sem suspeita 
de pretensões hegemónicas, 
receio de desvio de doentes, 
etc. 


Dada a muitidiscipiinaridade 
das doenças genéticas e a 
aita tecnoiogia muitas vezes 
indispensávei para o estabe- 
iecimento dum diagnóstico 
correcto numa doença rara, a 
concentração dessa tecnoiogia 
numa Unidade de Saúde inde¬ 
pendente e aberta à coiabo- 
ração, é a nosso ver a meihor 
soiução para uma assistên¬ 
cia médica eficaz. E é essa 
também a opinião de todos os 
Hospitais que trabaiham con¬ 
nosco. 


Em resumo, foi esta indepen¬ 
dência que permitiu ao Insti¬ 
tuto de Genética Médica trans¬ 
formar-se em tão pouco tempo 
num serviço de referência 
para a genética médica portu¬ 
guesa”. 

Apresentamos estes mesmos argumentos 
perante a Comissão Nacional de Avaliação, com¬ 
posta por Amãndio Tavares, Jorge Sequeiros, 


Pereira Miguel e Sobrinho Simões, e do seu Rela¬ 
tório Final ressalto as seguintes conclusões: 


“The IGM shouid remain inde- 
pendent from any Hospitai. 
In other words, the Comissão 
considers that the IGM,s pre- 
sent autonomy is an asser that 
shouid be preserved. 


IGM shouid aiso keep its pivo- 
tai roie in the study of genetic 
diseases that require sophis- 
ticated techniques and parti- 
cuiar expertise. 


With regard to the research 
issues, the Comissão shares 
the viewpoint that the rea- 
search activities of IGM must 
proceed since the research 
activity is not oniy usefui in 
itseif, but is the best way to 
keep a high technicai ievei in 
the Service iaboratories, pro- 
vided they keep as much as 
possibie appiied to the resoiu- 
tion of the heaith probiems of 
the Portuguese, and they do 
not jeopardise the other (major) 
institucionai goais of IGM 
(heaith care and training). 

O assunto morreu aqui, em grande parte pela 
grande relevância que o Instituto tinha atingido a 
nível nacional, mas crIou-se uma situação extrema¬ 
mente Infeliz e que com um pouco mais de bom 
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senso e informação por parte dos avaliadores 
podia ter sido evitada. 

Relativamente à futura localização da Unidade 
de Enzimologia, dadas as vantagens para acesso 
a bolsas e comparticipação em grandes projectos 
de Investigação, bem como da orientação sugerida 
pelo Grupo Internacional de Avaliação, ficou deci¬ 
dido que o sector de Investigação ficaria sediado 
no IBMC. No sentido de estudar a melhor maneira 
de resolver os problemas que essa decisão acar¬ 
retava, foi convocada uma reunião do Conselho 
Técnico em Fevereiro de 1999, em que Clara Sá 
Miranda, chefe desta Unidade referiu as dificulda¬ 
des que tinha em separar os sectores de Investiga¬ 
ção e assistência. 

Após discussão do problema, o Conselho Téc¬ 
nico foi de opinião que pelo menos o sector de 
colheitas e preparação dos produtos para análise 
teria de ficar a funcionar no Instituto, devendo ser 
apresentado um projecto nesse sentido para ser 
discutido em reunião de Direcção. 

Este projecto previa a Instalação no IGM das 
seguintes estruturas: 

- um laboratório para tratamento e separação 
de amostras biológicas. 

- duas pequenas salas para culturas celulares. 

- uma sala de culturas para quarentena. 

- um gabinete para a Comissão Coordenadora 
do Tratamento da Doença de Gaucher. 

- um gabinete de utilização comum para secre¬ 
tariado e sala de reuniões. 

Todas as outras actividades, quer assistenclals 
quer de Investigação continuariam sediadas no 
IBMC. Esta solução pareceu-me razoável, sendo 
aprovada pelo Conselho Técnico com o voto contra 
de Maxlmlna Pinto. 


Como já foi referido, o Instituto de Genética 
Médica nasceu em 31 de Janeiro de 1980. Assim, 
aproveitamos a cerimónia do dia 31 de Janeiro de 
2000 para comemorar os seus 20 anos de existên¬ 
cia. Com a presença da nova Ministra da Saúde 
Manuela Arcanjo, foram apresentados alguns “pos- 
ters” mostrando o que foi o desenvolvimento do 
Instituto ao longo destes 20 anos em termos de 
Instalações, áreas ocupadas, orçamento, consul¬ 
tas e análises efectuadas, trabalhos publicados, 
etc. Na minha Intervenção, procurei também dar 
uma Ideia das principais fases deste espectacular 
desenvolvimento. 

É de referir a título curiosidade, que a visita da 
Ministra começou duma forma multo pouco proto¬ 
colar. Quando eu descia as escadas a correr para 
a receber ã porta do Instituto, cumprimentei um 
grupo de pessoas e disse apressado: Desculpem 
não me demorar, mas tenho de Ir lá fora porque a 
senhora Ministra deve estar a chegar! 

E la continuar a descer quando alguém me disse 
que a ministra já estava all! 

Quem conhece as minhas distrações, acha Isto 
multo natural, mas quem as não conhece... 

Q que vale é que a Ministra reagiu bem e com 
alguma graça: 

- Q Dr. não me diga que estava ã espera da Maria 
de Belém! 

Mas nem tudo são rosas quando se faz 20 
anos! 

Como já atrás referimos, a boa saúde finan¬ 
ceira do Instituto dependia multo das receitas do 
nosso trabalho, numa altura em que vigorava o 
errado princípio de que Estado não paga a Estado, 
e as consequências foram desastrosas. As A.R.S. 
e os Hospitais deixaram de pagar os serviços pres¬ 
tados, e periodicamente vinha um acerto de contas 
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através do IGIF para pôr um pouco de ordem no 
caos em que se vivia. 

Só que o Instituto não era um Hospital, vivia do 
seu trabalho, não devia nada às ARS, e tinha obri¬ 
gações a que não podia fugir, a mais importante 
das quais era o Programa Nacional de Diagnóstico 
Precoce. 

Tive várias reuniões com as diferentes direc¬ 
ções do IGIF em que este problema foi discutido, 
e a minha ideia para o resolver era extremamente 
simples: 

- Se é o IGIF que envia o dinheiro para as 
ARS pagarem os serviços ao Instituto, porque não 
enviarmos a facturação diretamente para o IGIF e 
recebermos de imediato aquilo que nos é devido? 
Para quê intermediários? 

A ideia foi bem aceite pelo seu director Manuel 
Teixeira, que se comprometeu comigo a pôr o 
problema ã Ministra, pelo menos relativamente ãs 
verbas do Programa Nacional de Diagnóstico Pre¬ 
coce, mostrando-se confiante de o resolver até 
ao fim do ano. Infelizmente foi substituído antes 
de poder cumprir esta promessa, e os atrasos de 
pagamento continuaram a processar-se. 

Quando se chega a menos de seis meses da 
passagem de testemunho, é natural que se comece 
a pensar no novo director do Instituto e no desejo 
de deixar os principais problemas conveniente- 
mente resolvidos, sendo que o mais importante se 
chamava “Centro de Audiofonologia”. 

Para o resolver com bom senso e ponderação era 
indispensável uma entrevista com a Ministra da Saúde. 
A verdade porém é que nunca consegui ser recebido 
por ela nem pelo Secretário de Estado para tratar deste 
assunto. Assim, e em concordância com Gameiro dos 
Santos, escrevemos-lhe uma carta explanando as solu¬ 
ções que nos pareciam possíveis, carta essa que, pela 
importância de que se reveste, a seguir se transcreve: 


Senhora Ministra da Saúde 
Prof.^ Doutora Manueia 
Arcanjo 
24/3/2000 

A criação do Centro Regionai 
de Audiofonoiogia do Norte do 
País (CRAN) é um projecto que 
nasceu em 1988/89 e se tem 
arrastado com aitos e baixos 
ao iongo de todos estes anos, 
de acordo com a vontade e o 
interesse dos vários Ministros 
da Saúde que intervieram no 
processo. 

O referido Centro foi criado 
por portaria pubiicada no 
n° 290 do D.R. II Série, 1988. 
A mesma portaria criou 
também a Comissão Nacionai 
de Audiofonoiogia de que foi 
nomeado Presidente o médico 
Gameiro dos Santos. 

O CRAN, uma vez que se des¬ 
tinava basicamente ao ras- 
treio da deficiência auditiva da 
criança, ficaria iocaiizado no 
Instituto de Genética Médica, 
no âmbito do Programa Nacio¬ 
nai de Diagnóstico Precoce. 
Com esta intenção e peia 
mesma portaria o Presidente 
da Comissão Nacionai de 
Audiofonoiogia passou a inte¬ 
grar como vogai a Comissão 
Nacionai de Diagnóstico Pre¬ 
coce. 

Por despacho da Ministra da 
Saúde de 10/9/89, foram defi- 
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nidos os 3 Centros Regionais 
a funcionar no País (Norte, 
Centro e Sui), ficando estabe- 
iecido que o CRAN funciona¬ 
ria como Centro Coordenador 
Nacionai (DR II Série - N° 236 
de 13/10/89, pg. 10.272). 

De então para cá, e como já 
atrás referimos, o Ministério da 
Saúde não tem mantido uma 
poiitica de apoio nem constante 
nem coerente, o que ievou o 
projecto quase ao abandono 
em 1992/93. Em 1994, e já 
com Pauio Mendo como Minis¬ 
tro da Saúde, o projecto foi 
retomado, tendo-se iniciado a 
construção das instaiações e 
adquirido o equipamento. 

As obras, no edifício do Ins¬ 
tituto de Genética, ficaram 
conciuídas em fins de 1998. 
Porém, o CRAN continua sem 
funcionar, e penso que é aitura 
de serem tomadas decisões 
definitivas, que iogicamente 
dependerão da poiitica que (/ 
Ex.® tenciona desenvoiver no 
sector da Audiofonoiogia. 
Existem duas soiuções possí¬ 
veis: 

A - Terminar o projecto e pôr o 
CRAN a funcionar. 

Para isso é necessário: 

- Aprovação do quadro de pes- 
soai tai como foi proposto ao 
D.R.H.S. em 13.05.99, e cor¬ 
respondente descongeiamento 
de vagas. 


- Aquisição do equipamento 
em faita 

- Garantia de que os serviços 
prestados ao púbiico serão 
atempadamente pagos peios 
vários sub-sistemas de saúde 
com os quais o Centro deverá 
estabeiecer convenções. 

Sem estas condições o Ins¬ 
tituto de Genética não tem 
capacidade financeira para pôr 
e manter a funcionar o referido 
Centro com as funções que ihe 
competem. 

B - desistir do projecto da cria¬ 
ção do CRAN . 

- Nesta situação, as instaia¬ 
ções seriam adaptadas a iabo- 
ratórios para o Instituto de 
Genética Médica, que aiiás se 
debate actuaimente com uma 
afiitiva faita de espaço 

- O equipamento existente seria 
utiiizado por Serviços Hospita- 
iares de Otorrinoiaringoiogia 
que deie necessitassem. 

Como V. Ex.® compreenderá, 
a primeira soiução é a que o 
Director do Instituto e o Pre¬ 
sidente do CRAN desejariam, 
mas também é verdade que 
custa muito ã Direcção do Ins¬ 
tituto, a iutar diariamente com 
tanta faita de espaço, ver há 
mais de um ano uma área tão 
boa e tão espaçosa, totaimente 
desaproveitada. 

y. Exceiência decidirá 
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É evidente que, perante tantas mudanças de 
política e objectivos durante os últimos anos, às 
vezes até apetecia acabar de vez com o projecto 
e aproveitar aquele espaço para Instalar a genética 
molecular, mas a verdade é que me custava multo 
perder a oportunidade de orlar no Porto um Centro 
Coordenador Nacional de Audlofonologla, tal como 
estava previsto na lel e que tão necessário era para 
o apoio das crianças deficientes auditivas. 

Porém, esta equipa ministerial em termos de 
Ideias e entusiasmo não tinha nada a ver com a 
que connosco Idealizou todo o projecto. A filosofia 
agora era outra: Tapar o buraco orçamental e acer¬ 
tar as contasl 

A resposta da Ministra chegou durante as 
férias de Agosto/2000, dizendo assim: 

“Apesar do elevado interesse 
do projecto, . a 3“ con¬ 

dição considerada necessá¬ 
ria para o funcionamento do 
CRAN não é realista se aten¬ 
tarmos ã realidade existente 
noutras áreas. Assim, solicito 
proposta para a afectação do 
espaço e equipamento” 

Por Incrível que pareça, a Ministra da Saúde 
reconhece a Importância e a validade do projecto, 
mas diz que o melhor é acabar com ele porque 
não é capaz de obrigar os sub-sistemas de saúde 
a cumprir as obrigações contratuais que assumem 
quando assinam uma convenção! 

É triste mas reflecte o estado a que este país 
chegou! 

O espaço serã pois destinado ã Unidade de 
Genética Molecular, e a ãrea da actual Genética 
Molecular servirá para expansão de Cltogenétlca e 
Instalação dos novos “CItoscan”. Todo o equipa¬ 


mento existente será oferecido ao Serviço de Otor¬ 
rinolaringologia do Hospital de Santo António. 

Chegou entretanto o dia 31 de Janeiro de 
2001, o primeiro do novo milénio e o último da 
minha direcção. Algo de Importante tinha de acon¬ 
tecer, e a verdade é que aconteceu mesmo. 

A criação da especialidade de genética médica 
e a abertura do respectivo Internato eram hã multo 
tempo e na nossa perspectiva, uma necessidade 
premente. 

A nível nacional, e enquanto Isso não fosse 
conseguido, a formação de médicos genetlclstas. 
Indispensável para o tão desejado desenvolvimento 
das consultas médicas hospitalares, estava forte¬ 
mente comprometida. Desde hã vários anos que o 
Instituto de Genética e o Hospital Egas Moniz Iam 
resolvendo os seus problemas com os Ciclos de 
Estudos Especiais, mas tratava-se unicamente de 
soluções pontuais e que só davam formação em 
genética clínica. 

A Comissão de Estudo e Estruturação da 
Genética Médica Hospitalar que eu Integrava, fun¬ 
cionava na Direcção Geral de Saúde e estava for¬ 
temente empenhada na criação da especialidade, 
embora nem todos os seus membros fossem da 
mesma opinião. Tudo Isto se passou quando a 
Ministra da Saúde era Maria de Belém, e estáva¬ 
mos a viver aquilo a que eu mais tarde chamei de 
época de ouro para a organização da genética 
médica em Portugal. 

Essa Comissão constituía um grupo de traba¬ 
lho coeso, trabalhador e multo produtivo. C apoio 
dado na Direcção Geral de Saúde, quer por Luís 
Nunes quer por Beatriz Calado, foi sempre multo 
aberto e eficaz. Além disso dispúnhamos da con¬ 
fiança da Ministra, que dava rapidamente segui¬ 
mento aos diferentes projectos de lel que lhe íamos 
apresentando. 
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Assim se legislou e regulamentou sobre o 
diagnóstico precoce, Interrupção médica da gra¬ 
videz, objecção de consciência, diagnóstico mole¬ 
cular preditivo, estudo dos portadores de doenças 
genéticas, etc. 

Só a especialidade é que não avançava, e 
porquê? 

Porque embora tivéssemos a concordância da 
Ministra não tínhamos a da Ordem dos Médicos, e 
pelo convénio existente entre a Ordem e o Minis¬ 
tério, nem que a Ministra quisesse avançar sozinha 
não o podia fazer. 

A Ordem justificava a sua posição dizendo que 
em Portugal já havia especialidades a mais (lll), e 
que nós ainda não tínhamos uma e já queríamos 
duas, uma clínica e outra laboratorial. 

Mesmo assim, em Fevereiro de 1996, e em 
nome do nosso grupo de trabalho, foi enviado ao 
gabinete jurídico do Ministério da Saúde um pedido 
de parecer no sentido de esclarecer se “o Ministé¬ 
rio da Saúde poderia orlar o Internato da especia¬ 
lidade de Genética Médica, apesar da oposição da 
Ordem dos Médicos”. 

A resposta velo quatro dias depois, e tal como 
nós receávamos, era negativa. 

Havia pois que continuar luta, o que fizemos 
com o apoio da Comissão de Competência em 
Genética de que era presidente Jorge Sequeiros. 

E assim, depois de multas reuniões e esclareci¬ 
mentos, especlalmente de Heloísa Santos, Jorge 
Sequeiros e meus, com o Bastonãrlo e com o Pre¬ 
sidente do Conselho Nacional Executivo, foi possí¬ 
vel apresentar a este último, em Fevereiro de 1997, 
um extenso documento Intitulado “Uma Especiali¬ 
dade de Genética na Grdem dos Médicos” 

Começava por referir a Importância crescente 
da genética médica, justificava a diferenciação 
entre genética laboratorial e clínica, definia os 
objectivos curriculares, os critérios para a Idonei¬ 


dade de serviços, a concessão de equivalências, 
etc. 

Com algumas cedências de parte a parte con- 
seguiu-se finalmente chegar a um acordo, e no dia 
1 de Abril de 1998 a Especialidade de Genética 
Médica era finalmente reconhecida pela Grdem dos 
Médicos e pelo Ministério da Saúde. 

Cs problemas porém estavam longe de termi¬ 
nar. 

A documentação necessária para abertura dos 
primeiros Internatos, curricuium da especialidade, 
lista dos serviços Idóneos, protocolos de colabora¬ 
ção entre os serviços, etc., foi rapidamente enviada 
para o Ministério. Porém o processo não andava, 
e passaram os anos de 1999 e 2000 sem que o 
Ministério mandasse abrir os Internatos. 

Finalmente, e depois de multa pesquisa e 
muitos telefonemas, descobrimos que alguém no 
Ministério tinha deitado fora todos os papéis! 

E é aí que entra o nosso dia 31 de Janeiro. 
O acesso ã Ministra Manuela Arcanjo era, como 
jã referi, bastante difícil e por isso, aquando da 
sua visita ao Instituto para a distribuição dos pré¬ 
mios, combinei com Heloísa Santos aproveitarmos 
a oportunidade para ela lhe falar deste assunto. 
Era uma oportunidade de ouro que não podíamos 
perder e só tive pena de, dada a minha qualidade 
de anfitrião, não dever então intervir. 

Assim se fez, Manuela Arcanjo foi muito recep¬ 
tiva, e os documentos foram de imediato reenvia¬ 
dos para o Ministério. No ano seguinte foi final¬ 
mente publicada a abertura dos internatos, e os 
jovens médicos e futuros especialistas de Gené¬ 
tica puderam iniciar a sua preparação no nosso 
Instituto e nos Serviços de Genética de Coimbra e 
Lisboa. 

Foi um final bonito para uma luta de tantos anos, e 
senti-me muito feliz por o Instituto de Genética nela 
ter participado com tanto entusiasmo e sucesso. 
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O problema mais importante que se punha no 
fim do meu mandato era indiscutivelmente o da 
sucessão. Maxlmlna Pinto era então a única pessoa 
dentro do Instituto que obedecia ao disposto no 
Art.° 7°-1 do Dec. Lei 431/80 de 1 de Outubro: 

“O Director será licenciado em 
Medicina e possuirá qualifica¬ 
ção profissional não inferior ã 
de Chefe de Serviço de Gené¬ 
tica Médica.” 

E será que esta proposta seria pacífica a nível 
Interno no Instituto? 

Eu tinha algumas dúvidas. Ninguém questionava a 
sua capacidade, competência e seriedade. O pro¬ 
blema era a sua falta de maleabilidade. 

Havia receios disso, de que a Investigação dei¬ 
xasse de ser apoiada como anteriormente e de que 
as relações humanas se deteriorassem. 

Eu sempre defendi que sem o apoio dado 
desde o Início ã Investigação, o Instituto nunca teria 
atingido o nível científico de então, nem a relevân¬ 
cia nacional e Internacional que todos lhe reconhe¬ 
ciam. Sem Investigação não seriamos como então, 
um serviço de referência para a genética médica 
portuguesa. 

Não teríamos também as relações privilegiadas 
com os numerosos centros europeus e americanos 
que connosco colaboravam, quer em projectos de 
Investigação quer no apoio ao diagnóstico. Não 
teríamos também os nossos doutorados, prémios 
científicos nacionais e Internacionais, publicações 
científicas nas melhores revistas, etc. 

Todos sabíamos que para Maxlmlna Pinto, 
a primeira obrigação do Instituto era prestar boa 
assistência médica a nível nacional e que o doente 
estava em primeiro lugar. Logicamente eu con¬ 
cordava com este princípio, só que, para Isso ser 


possível, sempre entendi que a Investigação era 
fundamental. Sem ela não poderíamos prestar a 
assistência de qualidade que prestávamos. 

Todos estes receios existiam entre o pessoal 
do Instituto e assim, no dia 3 de Janeiro de 2001 
reuni no nosso auditório o Conselho Científico, o 
Conselho Técnico e a coordenadora dos Técni¬ 
cos de Diagnóstico e Terapêutica, ficando assim 
representadas as várias categorias de funcioná¬ 
rios do Instituto. Comecei por referir que a Ministra 
não estava obrigada a ouvir qualquer proposta da 
direcção, nem esta era obrigada a ouvir os dois 
Conselhos ou quaisquer outros órgãos do IGM. 
Eu é que entendia que o devia fazer, para que o 
novo director tivesse uma base de apoio tão larga 
quanto possível dentro da Instituição. E gostava de 
saber o que o Instituto pensava da hipótese de ser 
proposto o nome de Maxlmlna Pinto. 

O Conselho Técnico deu parecer favorável, 
mas o Conselho Científico recusou-a frontalmente, 
entendendo por maioria que ela não tinha perfil 
para o desempenho do cargo, de acordo com o 
que o Conselho entendia dever ser o desenvolvi¬ 
mento do Instituto de Genética. 

Dois outros nomes foram então avançados: 
Sérgio Castedo e Jorge Sequeiros. 

Eram dois competentes genetlclstas, que 
poderiam perfeitamente assumir o lugar, apesar de 
nenhum deles pertencer ao quadro da Instituição 

Dado não se chegar a qualquer consenso, 
comprometi-me a enviar ã Ministra uma carta a 
comunicar o resultado desta reunião, uma vez que 
a entrevista pessoal que eu há tanto reclamava, era 
sistematicamente adiada. 

A carta foi enviada no dia seguinte. 

E entretanto chegou o dia 13 de Fevereiro de 
2001 ,data em que eu completava os meus 70 anos, 
sem que a Ministra tomasse qualquer decisão. 
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Três dias depois fui homenageado no nosso 
auditório com todo o pessoal presente, culminando 
a homenagem com a oferta de um quadro a óleo 
representando o edifício do Instituto e um pequeno 


vulto em primeiro plano que se adivinha ser eu. 

À esquerda nota-se a estátua de Jacinto de 
Magalhães. 



o Instituto de Genética, óleo de Manuel Ortigão 
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Cerca de um mês depois soube, primeiro pelo 
Ministério e depois pelo próprio Sérgio Castedo, 
que este tinha sido convidado para assumir a 
direcção do Instituto, mas embora a proposta lhe 
tivesse agradado multo, não tinha podido aceltá-la 
por Incompatibilidades com o laboratório privado. 
Tive multa pena, pois penso que teria sido um 
excelente director. 

Soube também que o Ministério nunca contac¬ 
tou Jorge Sequeiros, aparentemente pela sua liga¬ 
ção ao Bloco de Esquerda, o que considerei uma 
atitude Incompreensível. 

Enquanto a Ministra não tomava uma decisão, 
o Instituto não podia parar, e o maior problema a 
resolver era o da aquisição ou não do equipamento 
“tandem-mass”, que Iria permitir um grande alarga¬ 
mento do ãmbito do rastrelo neonatal. 

Era um tema que nós já discutíamos há mais 
de um ano, e sobre o qual Iniclalmente havia multas 
dúvidas. A tendência europeia era porém cada vez 
mais firme em caminhar nesse sentido, e as expo¬ 
sições sobre o tema que ouvimos no Congresso 
de Doenças Metabólicas em Março desse ano, em 
Tenerlfe, acabaram de vez por nos convencer. 

A decisão de avançar com esse projecto, espe- 
clalmente em vésperas de saída, era contudo multo 
difícil, especlalmente por se tratar de um grande 
Investimento. Para o nosso laboratório de rastrelos 
e dado o volume de amostras processado, neces¬ 
sitaríamos de dois aparelhos, o que representava 
um Investimento da ordem dos 100.000 contos, 
que evidentemente o orçamento do Instituto não 
poderia suportar. Porém, eu sabia onde podia Ir 
buscar esse dinheiro. 

A directora do projecto “Saúde XXI”, Carmen 
PIgnatelI, tlnha-me dito que havia verbas dispo¬ 
níveis para grandes projectos, desde que fossem 
Importantes para o país e bem fundamentados. 


Beatriz Calado, na Direcção Geral da Saúde, dava- 
nos todo o apoio para avançar, só que a data para 
apresentação desses projectos estava quase a 
expirar. 

Mesmo assim, depois de discutir exaustiva- 
mente o problema com Maxlmlna Pinto e Laura 
Vllarinho, e apesar das grandes reticências da 
primeira, resolvemos avançar com o processo de 
candidatura, que aliás era bastante complicado. 
O pedido de comparticipação não podia ultrapas¬ 
sar os 75%, o que significava que o Instituto teria 
de avançar com 25.000 contos, verba a sair do 
PIDDAC/2002. 

Após uma luta titânica para conseguir fazer 
tudo a tempo e horas, o processo avançou, e fica¬ 
mos todos a torcer para que as verbas fossem con¬ 
cedidas e o meu último projecto como director do 
IGM pudesse ser concretizado. 

Entretanto aproximava-se a data da Assem¬ 
bleia-Geral da Associação Portuguesa da Fenllce- 
tonúrla (APOFEN), a realizar no Auditório do IGM, 
no dia 12 de Maio. 

Nessa Assembleia eu Iria anunciar que embora 
fosse abandonar brevemente a direcção do Insti¬ 
tuto, continuaria a presidir ã Comissão Nacional 
para o Diagnóstico Precoce. Iria também ser apre¬ 
sentado aos pais e aos doentes mais crescidinhos, 
um excelente filme que tínhamos realizado sobre a 
Fenllcetonúrla. 

Antes da assembleia houve um almoço sur¬ 
presa, em que os pais e os fenllcetonúricos de 
todo o país me prestaram uma homenagem multo 
sentida, multo amiga e especlalmente, multo emo¬ 
tiva. É bom sentir que ao longo da nossa vida con¬ 
tribuímos para a felicidade de outras pessoas, e 
se essas pessoas são crianças ainda nos sentimos 
melhor. 
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Todos os anos, habitualmente entre os meses 
de Maio e Junho, o Relatório de Actividades do Ins¬ 
tituto era enviado aos Hospitais, Ministérios, ARS, 
Serviços de Genética, etc., bem como a diversas 
personalidades que por qualquer motivo estives¬ 
sem ligadas ao Instituto, entre as quais se encon¬ 
trava o Professor Daniel Serrão. 

Acho interessante referir os seus comentários 
ao último relatório que então lhe enviei, pelo espí¬ 
rito e originalidade das suas observações. 

“Caro Dr. Rui Vaz Osório 

Recebi o Reiatório de Activi¬ 
dades do Instituto de Genética 
Médica que ii com o maior inte¬ 
resse. Para aiém da exceiente 
apresentação, o Reiatório vaie 
peio conteúdo, que é objectivo 
e sem a retórica que é usada 
peios que pouco ou nada têm 
a reiatar. 


Tive o priviiégio de conhecer o 
Instituto quando era ainda um 
embrião a desenvoiver-se na 
cabeça de Jacinto de Maga- 
ihães e ajudei, discretamente, 
a impedir o abortamento, ten¬ 
tado por quem se juigava em 
posição de o praticar, porque 
sempre fui contra o aborta¬ 
mento sem indicação médica. 


Pude acompanhar todas as 
vicissitudes do seu nascimento 
e crescimento e pude confirmar 
que o meu argumento decisivo 
para evitar a morte do embrião 
foi confirmado ampiamente 
peios factos, ano após ano, até 
este exceiente reiatório.’’ 


1 de Agosto de 2001 

Em fins de Julho chegou a carta do Ministério 
da Saúde a nomear Maximina Pinto directora do 
Instituto de Genética Médica. 

Felicitei-a pela sua nomeação, e quando 
falávamos sobre a constituição da nova direcção 
pedi-lhe multo cuidado com a escolha do vice-pre¬ 
sidente e com a sua atitude em relação ã Investiga¬ 
ção, mostrando-lhe os meus receios pelo futuro do 
Instituto caso essas situações não fossem acaute¬ 
ladas. 

Dias depois despedi-me de todo o pessoal, 
numa cerimónia simples em que entreguei uma das 
novas medalhas do Instituto a cada um dos funcio¬ 
nários mais antigos. 
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A nova medalha do Instituto 


A Maria Helena, secretária da direcção, encar¬ 
regou-se de fazer uns bonitos diplomas em que 
carinhosamente os tratava por “Dinossauros”. 

Foram mais de vinte medalhas e abraços, 
dados e recebidos com multa amizade e carinho. 
É bom, ao fim de tantos anos de direcção, poder 
despedir-me dos meus colaboradores com a cer¬ 
teza de que todos são meus amigos. 

A nova directora fez a sua primeira Interven¬ 
ção, demos um grande abraço e ficou passado o 
testemunho. 

Havia porém ainda actividades a desenvolver 
relacionadas com Iniciativas da minha direcção. 


sendo a mais Importante o projecto “Saúde XXI”. 
Foi ainda necessário reformular toda a nossa candi¬ 
datura, mas fiquei naturalmente multo feliz quando 
soube que o projecto tinha sido aprovado. 

A aquisição deste equipamento Iria possibilitar 
o rastrelo neonatal de mais de vinte Doenças Here¬ 
ditárias do Metabolismo, alargando slgnlflcatlva- 
mente a nossa Intervenção na medicina preventiva 
em Portugal e mantendo o Programa Nacional de 
Diagnóstico Precoce no grupo dos programas mais 
avançados da Europa. 
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Os dois tandem-mass nas novas instalações do Laboratório de Rastreio 


Para tal ser possível, era necessário orlar uma 
aplicação que permitisse a análise de uma grande 
quantidade de parâmetros por amostra, de uma 
forma simples e rápida, de forma a validar séries 
de 400/500 amostras diárias de uma forma eficaz. 
Resolvemos o problema em parceria com a Uni¬ 
versidade de Aveiro, estabelecendo-se que o Eng°. 
Miguel Pinheiro aluno de mestrado nessa Univer¬ 
sidade, desenvolvesse essa aplicação como tema 
do seu mestrado, oferecendo-a posteriormente ao 
Instituto. Assim se fez, com benefícios óbvios para 
as duas Instituições. 

Consideramos esta parceria um excelente 
exemplo das vantagens recíprocas que se podem 


obter a partir duma boa colaboração entre a Inves¬ 
tigação e a universidade. 

No dia 31 de Janeiro de 2002 fui agraciado com a 
medalha de prata do Ministério da Saúde por ser¬ 
viços distintos. Foi uma cerimónia multo bonita, e 
uma distinção que agradeci com o coração nas 
mãos, sentindo que era uma medalha que parti¬ 
lhava com todos os meus colaboradores, multo 
partlcularmente para os que sempre me acompa¬ 
nharam no desenvolvimento do Programa Nacional 
de Diagnóstico Precoce. 

Como jã referi na Introdução deste livro, quase 


74 


















Do princípio ao fim de um sonho... 


tudo o que fui registando ao longo destes anos foi 
escrito na altura em que vivl os acontecimentos. 
Só assim entendo poder dar uma Ideia real daquilo 
que eles significaram para mim no momento em 
que os vivl. 

O meu principal objectivo é deixar registada para 
o futuro a história do nascimento e dos primeiros 
vinte anos de vida, duma Instituição orlada por um 


homem notável, Instituição essa que cresceu num 
esforço desesperado para tentar acompanhar o 
espectacular desenvolvimento sofrido pela gené¬ 
tica entre os anos 80 e o dealbar do século XXL 

Parece-nos Interessante ao terminar esta história, 
traduzir em números o que foi o desenvolvimento 
do Instituto de Genética durante estes 14 anos. 



1987 

2001 

Área útil 

980 m= 

3.000 m= 

Orçamento 

100.000 contos 

1 milhão de contos 

Recursos humanos 

20/25 pessoas 

100/110 pessoas 

Análises efectuadas (*) 

119.068 

254.584 

Consultas realizadas 

2.426 

3.448 

Trabalhos publicados 

228 

Doutoramentos 

8 


(*) Incluindo as do Rastreio Neonatal 
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9 - O FIM DE UM SONHO 

Durante todos aqueles anos em que fui escre¬ 
vendo a história do Instituto de Genética, sempre 
assumi perante mim próprio que essa escrita iria 
cessar simultaneamente com a cessação das 
minhas actividades como director. 

Porém, o fim do Instituto de Genética, tal 
como foi pensado por Jacinto de Magalhães e 
continuado por mim, obrigou-me a repensar essa 
decisão e a ponderar a necessidade de fazer uma 
análise crítica e objectiva ãs causas, mecanismos 
ou situações que possam ajudar a compreender o 
porquê da sua surpreendente extinção. 

Quando abandonei as minhas funções como 
director do IGM prometi ã nova directora que a 
minha continuidade no Instituto como Presidente 
da Comissão Nacional para o Diagnóstico Precoce 
não representaria um contra poder e que nunca 
teceria críticas ou comentários ã actuação da direc¬ 
ção, fosse qual fosse a minha convicção íntima em 
relação a ela. Assim procedi durante estes 7 anos, 
discutindo única e abertamente o que havia a dis¬ 
cutir em relação ao Programa de Diagnóstico Pre¬ 
coce. 

Considero porém que o fim do Instituto de 
Genética, a sua Integração no INSA e a posterior 
demissão da direcção, me libertaram desta pro¬ 
messa, e entendo ser meu dever analisar e procu¬ 
rar compreender como e porquê se chegou a esta 
situação. 

Em 2001 o Instituto de Genética era uma Ins¬ 
tituição de referência para a genética médica em 
Portugal, com uma consulta pujante e em grande 
desenvolvimento, um trabalho de Investigação 
notável especlalmente na área das doenças dos 
llsossomas, citopatlas mltocondrlals e doenças 
hereditárias do metabolismo, um Centro de Diag¬ 
nóstico Prénatal que tendo sido pioneiro a nível 


nacional continuava a ser dos melhores do país, 
além dum Programa Nacional de Diagnóstico Pre¬ 
coce que pela sua qualidade e Impacto na popula¬ 
ção portuguesa, era talvez a sua maior bandeira. 

Q Instituto funcionava como um todo, as pes¬ 
soas trabalhavam com gosto e “amor ã camisola”, 
ãs quartas-feiras reuniam-se no auditório para 
discutir o desenvolvimento dos seus trabalhos, 
ou então convidavam técnicos de fora para falar 
e discutir sobre genética. Cs doentes acorriam ao 
Instituto porque este lhes oferecia serviços e solu¬ 
ções únicos no país e era o local que se procurava 
quando tudo o resto falhava na área da genética 
médica. 

Que aconteceu depois? Como foi possível 
chegar ao fim um projecto tão bem pensado e tão 
conseguido? 

Não posso evidentemente basear exclusiva- 
mente na minha opinião a análise das possíveis 
causas, porque essa opinião pode não ser justa 
e eu posso mesmo desconhecer situações que 
também devam e possam ser valorizadas. 

Posso porém referir uma série de factos que 
aconteceram e que na minha perspectiva contribuí¬ 
ram, e multo, para a perda de Influência do IGM no 
panorama da genética em Portugal. 

Por outras palavras, vou analisar mais os 
factos e menos os “porquês”. 

A primeira crise grave que ocorreu passou-se 
com Clara Sã Miranda. Todos os que com ela convi¬ 
veram sabem que sempre teve um feitio difícil, mas 
a sua convivência quer com Jacinto de Magalhães 
quer comigo, foi sempre leal e bem conseguida, 
e tanto o seu desenvolvimento científico como a 
sua contribuição para o Instituto foram excelentes 
e nunca por esse motivo prejudicados. Não vou 
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portanto discutir as razões do processo disciplinar 
que lhe foi posto pela direcção e que determinou o 
seu afastamento do Instituto. Mas sei que durante 
quase trinta anos, problemas semelhantes sempre 
se resolveram com uma boa conversa e um pouco 
de bom senso. 

Com a sua saída, o Instituto perdeu a sua 
melhor Investigadora, e a Unidade de Enzimologla 
deixou de ter a expressão nacional que sempre 
tivera, como centro de excelência para Investiga¬ 
ção e Inovação, especlalmente na ãrea da doença 
de Gaucher e das doenças dos llsossomas. 

Foi a primeira grande perda para a Instituição. 

Segulu-se o afastamento de Laura Vllarlnho 
da chefia da Unidade de Biologia Clínica. A razão 
Invocada foi a de não poder acumular a chefia da 
Unidade com a do estatuto de Investigadora. Mais 
uma vez, com tolerância, bom senso e real vontade 
de pôr em primeiro lugar o Interesse da Instituição, 
a solução podia e devia ter sido diferente. 

Como consequência, a Unidade de Biologia 
Clínica, com grande peso a nível nacional na Inves¬ 
tigação e diagnóstico das doenças hereditárias do 
metabolismo e das citopatlas mitocondrials, perdeu 
multo das suas características e da sua Importân¬ 
cia, deixando de ser o laboratório de referência que 
praticamente respondia a todo o país nestas áreas 
do conhecimento. A desorganização foi crescendo 
e o atraso na entrega das análises também. 

O princípio de que a Investigação e assistên¬ 
cia são coisas separadas, tal como Maxlmlna Pinto 
sempre defendeu, também contribuiu para esta 
situação. 

Eu sempre entendi que entre Investigação e 
assistência devia haver uma grande Interacção, 
especlalmente numa Instituição ligada dlrecta- 
mente ã saúde como era o caso do Instituto de 
Genética. Foi uma discordância frontal e aberta 
que mantivemos durante muitos anos, e os acon¬ 


tecimentos, Infellzmente vieram dar-me razão. Com 
a perda destas duas Investigadoras quem perdeu 
foi o Instituto, que viu diminuída a sua relevância a 
nível nacional na Investigação e assistência desen¬ 
volvidas pelas Unidades de Enzimologla e de Biolo¬ 
gia Clínica. 

A seguir foi a consulta, que também perdeu 
grande parte do Impacto que tinha perante a popu¬ 
lação. Por discussões, zangas ou outros motivos, 
os médicos Pires Soares, Céu Mota e Márcia Mar¬ 
tins, deixaram o Instituto. Perderam-se excelen¬ 
tes técnicos, chefes de serviço e especialistas em 
Genética Médica, além dos muitos doentes que fre¬ 
quentavam as nossas consultas. 

No caso concreto de Pires Soares, e dado estar 
ligado ao Diagnóstico Precoce através da con¬ 
sulta dos doentes rastreados com HIpotIroldIsmo 
Congénito, o argumento apresentado para a sua 
saída - não cumprimento dos horários - nunca me 
convenceu. Todas as consultas se faziam na hora, 
nunca houve listas de espera, os doentes aprecia¬ 
vam Imenso o seu trabalho e a lógica diz-me que se 
a razão fosse realmente essa teria sido obviamente 
substituído por outro endocrlnologlsta mais cum¬ 
pridor, o que nunca aconteceu. 

Logo permito-me concluir que o objectivo 
foi mesmo acabar com a maior consulta de Hlpotl- 
roldlsmo Congénito do país, perdendo-se mais de 
400 doentes que se dispersaram por vários hos¬ 
pitais e perdendo-se também a possibilidade de 
prosseguir estudos e trabalhos de Investigação que 
só uma consulta desta dimensão podia proporcio¬ 
nar. 

Entretanto, e com tanta falta de especialis¬ 
tas, passou a ser frequente a consulta ser feita 
por Internos sem apoio dum sénior, o que para um 
doente que multas vezes procura uma consulta de 
alto nível para diagnósticos de grande dificuldade 
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pode originar graves problemas, o que infelizmente 
aconteceu por mais de uma vez. 

O Programa de Diagnóstico Precoce, além 
de ficar sem a consulta de endocrlnologla ficou 
também sem a sua Cozinha Experimental. A escola 
de cozinha onde as mães vinham aprender a 
melhor utilizar os produtos dietéticos hlpoprotel- 
cos, acabou. As experiências com novas receitas 
que as crianças fenllcetonúricas provavam antes 
da sua publicação em mais um livro de cozinha, 
acabaram também. 

As Reuniões Científicas das quartas-feiras 
também terminaram, e com elas o conhecimento 
e salutar discussão daquilo que cada um fazia nas 
suas unidades ou daquilo que os nossos convida¬ 
dos faziam nos seus serviços. 

O Instituto fechou-se mais aos contactos com 
o exterior e perdeu o hábito da discussão cientí¬ 
fica pública e regular, com a consequente perda de 
coesão Interna e visibilidade externa. 


E assim, a pouco e pouco foi perdendo Impor¬ 
tância e ficando mais pequeno. 

O ambiente Interno também se foi deterio¬ 
rando, começando a aparecer os sintomas do 
que eu considero exemplos do mau funcionalismo 
público: o Importante é entrar a horas e sair ao 
bater das cinco. Os tempos em que se passava ã 
noite pelo Instituto e se via as luzes acesas e as 
pessoas a trabalhar nos laboratórios foram paulatl- 
namente desaparecendo. As chefias das Unidades 
ficaram fragilizadas, perdendo autonomia e espírito 
de Iniciativa. 

Algumas coisas boas se fizeram, multa gente 
continuou a trabalhar bem e com o entusiasmo de 
sempre, mas a verdade é que o ambiente já não era 
o mesmo e todos sentiam que o Instituto também 
não o era. 
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Mas o mais grave estava ainda para acontecer, 
e relaciona-se com o facto do Instituto ser ou não 
considerado Laboratório do Estado. 

Está escrito neste livro o que aconteceu 
quando em 1998 o Instituto foi avaliado nesse sen¬ 
tido, sendo então Mariano Gago ministro da Ciên¬ 
cia e Tecnologia. Nós entendíamos que o Instituto 
de Genética era mais do que um Laboratório do 
Estado e que era preciso ver se valeria a pena ajus¬ 
tar a nossa organização ã legislação que os regula¬ 
mentava. Nesse sentido colaboramos sempre com 
o Ministério da Ciência e Tecnologia, só discor¬ 
dando frontalmente quando o Grupo Internacional 
que nos avaliou sugeriu a Integração do Instituto no 
Hospital Maria Pia! 

Lutamos na altura com todas as nossas forças 
para evitar esse desastre, conforme está referido 
em pormenor no capítulo 8. Foi um grande susto, 
mas o perigo passou e com a subida ao poder do 
PSD e consequente saída de Mariano Gago, os 
Laboratórios de Estado entraram em fase de hiber¬ 
nação. 

De qualquer modo, o Instituto foi na altura Inte¬ 
grado no restrito grupo de Laboratórios do Estado 
reconhecidos pelo Governo, sendo curiosamente o 
único sediado fora de Lisboa. 

Só depois de eu deixar a direcção do Insti¬ 
tuto e com a vitória do PS nas legislativas de 2004, 
Mariano Gago voltou ao poder e os Laboratórios 
do Estado ressurgiram no panorama nacional, 
agora com projectos e programas mais ambicio¬ 
sos, aparentemente mais atractivos, mas também 
com mais exigências. Em Dezembro de 2005, a 
Resolução do Conselho de Ministros n° 198, encar¬ 
regou Mariano Gago de preparar uma proposta de 
reforma do sistema dos Laboratórios do Estado 
para apreciação do Governo, referindo claramente 
que o relatório a apresentar deveria “Incluir deci¬ 
sões sobre as seguintes questões: a) Manuten¬ 


ção, fusão, segmentação ou extinção de cada um 
dos laboratórios do Estado”. Nos termos desta 
proposta foi nomeado um Grupo Internacional de 
Trabalho, ficando estabelecido que as decisões 
do Governo teriam como base as recomendações 
desse Grupo. 

O Instituto de Genética ficava assim avisado 
da Importância que o Governo dava a este assunto 
e dos riscos que daí podiam advir para a sua pró¬ 
pria continuidade como Instituição Independente. 

Em 7 de Março de 2006 a direcção reuniu com 
o Grupo Internacional de Trabalho que vinha averi¬ 
guar da efectivação das directivas necessárias para 
a Integração definitiva do Instituto nos Laboratórios 
do Estado. É multo estranho, que sendo basica¬ 
mente a qualidade e relevância da Investigação 
desenvolvida que estavam em causa, não estivesse 
presente nessa reunião nenhum representante do 
Conselho Científico nem nenhum Investigador da 
Instituição, ao contrário do que aconteceu com as 
outras Instituições avaliadas. A título de exemplo, 
podemos referir que na reunião do Grupo de Tra¬ 
balho de 23 de Janeiro com o INSA-LIsboa, esti¬ 
veram presentes 18 pessoas e na de 6 de Março 
no INSA Porto, 11 pessoas. Entretanto no IGM só 
3 pessoas estiveram presentes, duas médicas da 
direcção e um administrativo. 

Pouco se soube do que se passou nessa reu¬ 
nião, a não ser o referido no “Report of the Inter¬ 
national Worklng Group on the Reform of the State 
Laboratories” de Maio de 2006: 

“The R&D component of the 
lnstitute’s activities was very 
small. If the need to have IGM/ 

JM as a State Laboratory was 
confirmed, strong changes in 
policy and procedures were 
necessary. 
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The IGM/JM currentty requests 
the option to witdraw from 
de System of State Laborato¬ 
ries. The International Working 
Group, after visiting the Insti- 
tute, supports this request. It 
remains very much impressed 
by the usefulness and quality 
of the work at IGM/JM, nota- 
biy in the screening of disea- 
ses from genetic origin affec- 
ting newborns, but recognizes 
that the research component 
is quite limited and that a whi- 
tdrawal from the system is jus- 
tified”. 

Não podemos esquecer que a recomendação 
do Grupo de Trabalho de 1996, de que para um 
bom desenvolvimento da investigação a Unidade 
de Enzimologia deveria continuar no IBMC, não foi 
cumprida e que a nossa melhor Investigadora saíra 
do Instituto e passara a ser Investigadora do refe¬ 
rido IBMC. Dado que o Instituto se encontrava mais 
pobre na área da Investigação, até podemos com¬ 
preender que a direcção questionasse o Interesse 
da sua continuidade como Laboratório do Estado. 
Tinha porém como obrigação e antes de tomar 
qualquer decisão, especlalmente sabendo que o 
futuro do Instituto estava em jogo, discutir todas 
as possibilidades com as várias unidades do Insti¬ 
tuto e multo partlcularmente com o Conselho Cien¬ 
tífico, o que nunca aconteceu, tendo poucos dias 
depois de referida reunião, solicitado ao Ministério 
que o Instituto deixasse de ser considerado Labo¬ 
ratório do Estado. Numa altura em que a extinção 
era um risco anunciado, apresentar-se Isolada e 
sem o apoio do Conselho Científico numa área em 
que a opinião deste conselho deveria ser predomi¬ 


nante, foi um erro político grave e o que aconteceu 
a seguir parece apontar nesse sentido, dado que 
pouco tempo depois, na reunião n° 124/06 do Con¬ 
selho de Ministros, em Agosto de 2006, foi tomada 
a decisão de extinguir o Instituto de Genética. As 
decisões dessa reunião foram publicadas no DR N° 
191 de 3 de Outubro que no capítulo “Reorganiza¬ 
ção da rede dos Laboratórios do Estado”, diz: “No 
seu conjunto, a reorganização da rede dos labo¬ 
ratórios dos Estado a que se procede conduz ã 
extinção e reestruturação do Instituto de Genética 
Médica Doutor Jacinto de Magalhães”. 

Umas páginas ã frente, o n° 3 do anexo 
“Reforma do sistema dos Laboratórios do Estado” 
diz: “É Integrado no Instituto Nacional de Saúde 
Ricardo Jorge o Instituto de Genética Médica 
Jacinto de Magalhães, sem prejuízo da continui¬ 
dade das suas funções e da colaboração com 
outras Instituições científicas e do ensino superior.” 

Pode-se daqui concluir que foi por ter deixado 
de ser Laboratório de Estado que o Instituto foi 
extinto e Integrado noutro organismo? Não pode¬ 
mos afirmá-lo mas o teor dos vários decretos que 
determinaram este desfecho, apontam claramente 
nesse sentido. 

Poucos meses mais tarde a Lei Orgânica do 
INSA - Decreto-Lei 271/2007 de 26 de Julho diz 
multo claramente: 

“É na Resolução do Conselho 
de Ministros n° 124/06 que 
se encontram solidificados 
os pressupostos orientadores 
e estruturantes do processo 
reformador dos Laboratórios 
do Estado. O Instituto Ricardo 
Jorge assume-se à luz deste 
normativo como entidade inte- 


80 


Do princípio ao fim de um sonho... 


gradora do Instituto de Gené¬ 
tica Médica.” 

Que pensar desta sucessão de medidas legis¬ 
lativas? 

O Conselho de Ministros, em Dezembro de 
2005 encarregou o ministro Marlano Gago de apre¬ 
sentar uma proposta para reformar os Laborató¬ 
rios do Estado, e em Outubro de 2006 com base 
na referida proposta extinguiu o IGM e Integrou-o 
INSA, cuja Lei Orgânica diz multo claramente que é 
à luz do processo reformador dos Laboratórios do 
Estado que se assume como entidade Integradora. 

As dúvidas que se podem pôr são as seguin¬ 
tes: se o IGM tivesse continuado a desenvolver a 
Investigação, se tivesse mantido a sua projecção 
Interna e externamente, e se a Direcção, o Conse¬ 
lho Científico e as diferentes Unidades mantives¬ 
sem uma liderança forte e unida, teria sido possível 
evitar essa extinção? Será que se tivesse conti¬ 
nuado a ser um Laboratório de Estado a Integração 
no INSA podia ter sido evitada? 

Ninguém o pode afirmar, mas haveria de cer¬ 
teza mais força e mais argumentos para lutar contra 
uma Integração que mais tarde se concluiu ter sido 
completamente descabida. 

Com uma Integração que mais parecia uma 
“ocupação”, a situação dentro do ex-instituto dete- 
rlorou-se rapidamente. Ninguém sabia o que la acon¬ 
tecer, não havia novos projectos, o pessoal sentla- 
se abandonado e desmotivado, e com um estado de 
espírito bem traduzido numa carta, enviada contra o 
parecer da direcção ao director do INSA, e de que 
aqui transcrevemos algumas palavras: 

“Os trabalhadores desta Instituição são dia¬ 
riamente confrontados com a perda de prestígio 
do ex-IGM e da Importância do trabalho aqui rea¬ 
lizado. Habituados a, e orgulhosos de, trabalhar 


numa Instituição prestigiada, de vanguarda e com 
objectivos claros, vêm-se hoje a colaborar com 
uma Instituição aparentemente sem rumo e par- 
clalmente paralisada por um processo de Integra¬ 
ção que se arrasta penosamente. Desmotivados, 
receosos quanto ao futuro profissional, são uma 
pálida Imagem da equipa orgulhosa, competente e 
determinada que outrora foram. A ausência quase 
total de Informação sobre o futuro e a escassez 
de solicitações para que participem actlvamente no 
processo de Integração, mais não faz do que agra¬ 
var estes sentimentos de frustração, ansiedade e 
Insegurança. No decorrer deste período a falta de 
Informação predominou, com um efeito pernicioso 
Inerente, pois a desinformação é um dos maiores 
Inimigos de qualquer organização.” 

Esta carta "Reflexão” teve a virtude de pro¬ 
vocar uma reunião do pessoal com o director de 
INSA, mas a falta de Informação e de objectivos 
continuou mais ou menos na mesma. 

Relatlvamente ao Diagnóstico Precoce, a 
minha grande preocupação foi desde o Início sepa¬ 
rá-lo do destino do Instituto e negociar a sua Inte¬ 
gração dlrectamente com o Ministério da Saúde e 
a direcção do INSA. Que o Instituto se Iria afundar 
pareceu-me logo evidente, e salvar o Diagnóstico 
Precoce do naufrágio passou a ser a grande priori¬ 
dade. 

A posição que defendíamos era bem clara. 
Há duas entidades dlrectamente dependentes do 
Ministério da Saúde que foram Integradas no INSA: 
o IGM e a Programa Nacional de Diagnóstico Pre¬ 
coce, logo devem ser tratadas separadamente e ao 
mesmo nível negociai. A Integração do Diagnóstico 
Precoce não deve ser negociada através ou por 
Intermédio da direcção do Instituto. 

A direcção porém nunca aceitou este princí¬ 
pio, e o primeiro projecto de Integração que nos 
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foi apresentado, negociado por ela directamente 
com o INSA, propunha pura e simplesmente a 
desagregação do Diagnóstico Precoce em várias 
estruturas, a Integração do Laboratório de Rastrelo 
na futura Unidade de Bioquímica Genética, que 
englobaria a Biologia Clínica e a Enzlmologla, e o 
fim da Comissão Nacional, passando a direcção 
do programa para a Unidade de Consultas. Discuti 
frontalmente este assunto com a directora do Ins¬ 
tituto, dizendo-lhe que nunca poderíamos aceitar 
esta proposta e que nossa posição era Inflexível. 
O Programa de Diagnóstico Precoce tinha 30 anos 
de experiência e era um dos melhores programas 
de rastrelo europeus. Ou se mantinha como uma 
organização autónoma dirigida por uma comissão 
competente e englobando as suas principais estru¬ 
turas, nomeadamente o Laboratório e o Secreta¬ 
riado, ou a Comissão demitir-se-la em bloco, dado 
não poder de forma alguma aceitar a destruição 
dum esquema de trabalho com provas dadas e por 
todos elogiado. Era Impensável a Comissão dirigir 
um programa de rastrelo sem ser responsável pelo 
laboratório. Como seria possível responder perante 
qualquer erro, atraso, reclamação de pais, controle 
de qualidade, stock de reagentes, etc. referentes a 
uma estrutura que não fosse da sua responsabili¬ 
dade? Que sentido faria Integrar noutro laboratório 
aquele que era um dos maiores e mais conceitua¬ 
dos laboratório de rastrelos da Europa? 

Defendemos esta posição publlcamente no 
Relatório de Actividades de 2007, perante o líder 
da oposição parlamentar do CDS, perante a Minis¬ 
tra e o Secretário de Estado da Saúde e ainda 
perante Pereira Miguel, director do INSA. A nova 
Ministra da Saúde, Ana Jorge, apolou-nos desde 
o princípio e apesar da persistente oposição da 
direcção do IGM, este projecto foi abandonado e 
as negociações recomeçaram. 

Foi nessa altura, em Abril de 2008 e quando 


situações tão complexas aguardavam soluções 
difíceis de negociar, que a direcção do Instituto, ao 
abrigo da Lei 53/2006 de 7 de Dezembro se demi¬ 
tiu, passando ã situação de “mobilidade especial”. 
Foi como se uma bomba caísse nos restos do IGM! 

Com alguma surpresa nossa a direcção do 
INSA aceitou de Imediato este abandono e o Ins¬ 
tituto, ficando sem direcção, passou a ser coman¬ 
dado a partir de Lisboa, com o previsível aumento 
da desorganização. 

Relativamente ao Diagnóstico Precoce, a 
Indefinição de poderes que entretanto se Instalou 
também teve as suas consequências. Em fins de 
Outubro o programa de rastrelo em Portugal parou 
durante 2 dias! 

Aqui o alarme foi geral. Em quase 30 anos de 
actividade nunca tal tinha acontecido. E porque 
aconteceu? 

Porque uma encomenda de alguns reagen¬ 
tes ficou enredada na burocracia do INSA sem 
nós podermos Intervir com a autoridade habitual, 
o laboratório ficou sem reagentes para trabalhar. 
Esta e outras crises que a seguir aconteceram 
deixaram bem claro que a nossa posição estava 
correcta, e ao fim de longas e duras negociações 
chegamos finalmente a um acordo. 

A direcção do Programa, como manda a lel, 
passava para o Presidente do INSA, a Comissão 
Nacional seria substituída por uma Comissão Exe¬ 
cutiva, constituindo o Secretariado e o Laborató¬ 
rio uma nova unidade designada por Unidade de 
Rastrelo Neonatai, dependendo directamente da 
referida Comissão. Ficaram assim orladas as con¬ 
dições para o Programa Nacional de Diagnóstico 
Precoce continuar a funcionar pelo menos tão bem 
como até aqui. 

Q facto de termos conseguido levar a bom 
termo todo este processo foi Indiscutivelmente uma 
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vitória do bom senso. Mas não se pode esquecer 
que este desfecho só foi possível por, após 30 
anos de actividade, o Programa Nacional de Diag¬ 
nóstico Precoce ter sempre mantido um elevado 
padrão de qualidade e desenvolvimento, garante 
de um prestígio nacional e Internacional por todos 
reconhecido e respeitado. 

Foi Isso que, a meu ver, faltou ao Instituto de 
Genética nos últimos anos da sua existência. 

Entretanto, no dia 8 de Fevereiro de 2012 é 
publicada no Decreto-Lei n° 27 a nova Lei Orgânica 
do INSA, que no Artigo 2°, n°3 diz: O INSA,IP, tem 
um serviço desconcentrado no Porto, o Centro de 
Saúde Pública Doutor Gonçalves Ferreira. O Artigo 
17° da Norma transitória, esclarecia secamente: 


O Centro de Genética Médica 
Doutor Jacinto de Magaihães, 
previsto no n°2 do Decreto-Lei 
n° 271/2007 de 26 de Junho, 
mantém-se transitoriamente, 
até 31 de Dezembro de 2012, 
com a natureza de serviço des¬ 
concentrado do INSA. 

Foi claramente uma notícla-choque para o 
pessoal do ex-IGM I 

Ninguém tinha sido ouvido, nenhum projecto 
tinha sido apresentado ou discutido, nada! Publl- 
cava-se simplesmente um decreto-lel que clara¬ 
mente acabava com o Centro de Genética Médica 
até ao fim do ano sem esclarecer o que aconteceria 
depois. 

A verdade é que, nem a direcção do INSA nem 
o Ministério da Saúde davam qualquer Informação. 
G pessoal andava agitado, sentlndo-se traído e 
abandonado. Houve mesmo manifestações de rua 


ã porta do Instituto, entrevistas na TV e finalmente 
um apelo ã Comissão Parlamentar da Assem¬ 
bleia da República para que forçasse o Governo a 
definir a situação das pessoas e do edifício, que, 
recorde-se, era pertença do Ministério da Saúde. 
Esse movimento parece ter resultado, dado que no 
dia 9 de Maio recebemos uma comunicação escrita 
do Gabinete da Secretaria de Estado dos Assuntos 
Parlamentares e da Igualdade que dizia: 

1 - A orgânica do Instituto 

Nacionai de Saúde Doutor 
Ricardo Jorge apro¬ 
vada peio Decreto-Lei n° 

27/2007 de 8 de Fevereiro, 
prevê que o Centro de 
Genética Médica Jacinto de 
Magaihães se mantém até 
31 de Dezembro enquanto 
serviço desconcentrado do 
INSA. 

2 - Após aquela data, o 

Centro de Genética Médica 
Jacinto de Magaihães será 
integrado no Centro Hospi¬ 
talar do Porto. 

3-0 processo de integração 
respeitará as normas rela¬ 
tivas à reestruturação de 
serviços na Administração 
Pública, constantes do 
Decreto-Lei n° 200/2006 
de 25 de Outubro. 
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Em Dezembro realizou-se a primeira reunião 
entre o director do Centro Hospitalar do Porto, 
SolarI Alegro, e os chefes de Unidade do ex-IGM, 
tendo ficado assente que tudo continuaria nas 
actuals Instalações, até se definir o seu futuro. 
Embora persistissem multas nuvens escuras no 
horizonte, os ânimos serenaram um pouco e fica¬ 
mos a aguardar a portaria que Iria oficializar esta 
Integração. 

Entretanto, o Programa Nacional de Diagnós¬ 
tico Precoce, juntamente com o Laboratório de 
Biologia Clínica e a Investigação a ambos asso¬ 
ciada, foram transferidos para o Centro Gonçalves 
Ferreira, consumando-se assim o grande erro que 
foi a Integração do Instituto de Genética no INSA: 
A única valência que tinha algo a ver com as actlvl- 
dades do INSA era na realidade o rastrelo neonatal, 
dado ser um programa de medicina preventiva e 
saúde pública. As consultas médicas, o diagnós¬ 
tico laboratorial das doenças genéticas, o diag¬ 
nóstico pré-natal ou a Investigação nessas áreas, 
estavam logicamente fora da sua vocação. Só o 
ministro Correia de Campos é que não viu Isso. 

E parece-me altura de perguntar: Tendo ficado 
claramente definido na lel que o IGM era Integrado 
no INSA, “sem prejuízo da continuidade das suas 
funções e da colaboração com outras Instituições 
científicas e do ensino superior”, porque é que 
nada disto aconteceu e nunca ninguém foi respon¬ 
sabilizado por essa falta de cumprimento da lel? 

Assim se consumou o desmantelamento do 
Instituto de Genética, uma Instituição de grande 
prestígio a nível europeu, economicamente equili¬ 
brada e saudável, mas que cometeu um pecado 
Imperdoável: estava sediada no Porto! E assim a 
cidade vIu-se mais uma vez espoliada de uma das 
suas criações de sucesso, a favor do centralismo 
suicida do nosso poder político. 


No dia 31 de Janeiro de 2013 e com o novo 
ânimo que nascia no IGM, decidiu-se ressuscitar a 
antiga tradição e aproveitar a recente apresentação 
do livro “Crónicas de Jacinto de Magalhães” para 
homenagear o fundador do Instituto. Com o auditó¬ 
rio cheio como um ovo, o livro foi apresentado por 
Zlta Magalhães, que falou do autor como escritor 
e poeta. Daniel Serrão apresentou-o como homem 
e como médico, e eu encerrei a sessão contando 
como nasceu e se desenvolveu o Instituto de Gené¬ 
tica Médica. Presidiu ã mesa SolarI Alegro, que 
com palavras amigas e sensatas deixou em todos 
os presentes a esperança de que a Identidade e a 
memória do Instituto de Genética seriam preserva¬ 
das após a sua Integração no Centro Hospitalar do 
Porto. 

Clementina Mala, como funcionária mais antiga 
Instituto, com palavras de esperança e lágrimas 
nos olhos encerrou a sessão com um comovido 
abraço a SolarI Alegro. Saímos da sala com a sen¬ 
sação de que se teria acendido uma pequena luz 
no fundo do túnel por onde tínhamos caminhado 
nestes últimos tempos. 

Alguns meses depois foi publicado o Decreto- 
-Lel n° 68/2013 de 17 de Maio, que regulamentava 
a “transferência de competências exercidas pelo 
Centro de Genética Médica Jacinto de Magalhães 
para o Centro Hospitalar do Porto”. 

Chegou assim ao fim o doloroso processo de 
Integração do Instituto de Genética no INSA, sendo 
o mais Importante agora olhar para o futuro, que 
passa pela forma como se processar a Integração 
do que resta do Instituto no Centro Hospitalar do 
Porto, e procurar evitar que estes erros se repitam. 

A Ideia que presidiu ã fundação do Instituto de 
Genética foi o da criação dum centro de diagnós¬ 
tico, prevenção e tratamento de doenças genéticas. 
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em que os laboratórios, as consultas e a Investiga¬ 
ção trabalhassem em articulação e com objectivos 
comuns. Foi esta a chave do seu sucesso. 

Estes princípios continuam a ser válidos, as 
estruturas base ainda lá estão, e se o Centro Hos¬ 
pitalar do Porto conseguir aproveltá-las e desen¬ 


volvê-las, nem tudo estará perdido, e poderemos 
olhar para o futuro com serenidade e confiança. 

A cidade do Porto merece que tudo se faça 
para que o seu querido Instituto de Genética não 
desapareça completamente. 
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10 - APÊNDICE - A evolução da Genética Médica em Portugal, vista através das Con¬ 
ferências de Genética e dos Prémios Científicos do IGM 


Em 1998, fui convidado a proferir uma palestra 
na reunião da Sociedade Portuguesa de Genética 
Humana, e o desafio proposto por Heloísa Santos 
foi o seguinte: 

- Tentar estabelecer uma relação entre as Confe¬ 
rências de Genética, o desenvolvimento da gené¬ 
tica médica, e o Impacto que tiveram em termos de 
divulgação. Investigação, ou mesmo organização 
da genética médica portuguesa. 

Achei a Ideia original e com potencialidades. Fugia 
um bocadinho ao habitual, mas quem me conhece 
sabe que não resisto a um bom desaflol Assim, 
aceitei o convite, e decidi alargar um pouco o 


âmbito proposto acrescentando o papel, também 
Importante, desempenhado pelos prémios científi¬ 
cos Instituídos pelo Instituto. 

Escrevi este texto alguns anos após a realização 
dessa palestra, e hesitei multo antes de o apre¬ 
sentar neste livro, dado tratar de temas essencial- 
mente técnicos e dirigidos aos genetlclstas que me 
ouviam. Terá menos ou nenhum Interesse para os 
outros leitores, o que eu compreendo e respeito, 
mas entendo que estes factos devem ficar aqui 
registados, dado fazerem Inequivocamente parte 
da história do Instituto. 
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A ideia original de Jacinto de Magalhães ao 
pensar na criação das Conferências de Genética 
era convidar 2 ou 3 personalidades de reconhe¬ 
cido mérito científico que todos os anos pudessem 
trazer algo de novo e com Interesse para o desen¬ 


volvimento do novo Serviço de Genética do Hospi¬ 
tal M."* Pia. Pela sua frequência, temas tratados e 
tipo de organização, podemos agrupá-las em três 
ciclos. 


I CICLO 


As primeiras Conferências de que há registo 
foram realizadas em 1977, sendo palestrante e 
presidente das Conferências durante muitos anos. 


o Prof. Jean Frèzal. O título da sua conferência 
foi “Les Erreurs Congénltales du Metabolismo en 
1977”. 


' CONFERÊN CI AS DE GEN ÉTICA ^ 

SERVIÇO DE GENÉTICA DO HOSPITAL DE CRIANÇAS MARIA PIA -PORTO 
= Les Erreurs Congénitales du Métabolisme en 1977 = 
Pelo: PROF. DR. JEAN FRÉZAL 

PROFESSOR CATEDRÁTICO DE GERÉTICA ROMANA 
DIRECTOR OA CLÍNICA OE GENÉTICA OE PARIS 

Dia 15 DE ABRIL de 1977. PELAS 11 H. 

No Salão Nobre do Hospital de Crianças Maria Pia 

As primeiras Conferências 


A expressão laboratorial dos erros metabóli¬ 
cos estava então pratlcamente limitada ao estudo 
dos amlnoácldos, pelo que esta conferência focou 
multo especlalmente o diagnóstico clínico. 


Ainda em 1977 o Prof. Fowler velo falar-nos da 
‘‘Azorean DIsease”, mais tarde e por forte pressão 
da população dos Açores, designada por "Doença 
de Machado Joseph”. 
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CONFERÊNC1 fl5 DE 6E NÉTICfl 

SERVIÇO DE GENÉTICA 00 HOSPITAL OE CRIANÇAS MARIA PIA-PORTI 

■■ AZOREAN DI8EASE -i» 

Pelo: OR. HILTON L. FOWLER 

NEUR0LD6ISTA DO HOSPITAL E DA GLÍNiGA TRUESDALE DE FAIL RIVER 

Dia 13 DE JULHO DE 1977, PELAS 11 H, 

o primitivo nome da doença de Machado Joseph 


Seguiram-se em 78 e 79, Maroteaux, Drey- 
fus, Saudubray e o casal Boué, que nos falaram 
das Doenças Ósseas, Malformações Hereditárias, 
Diagnóstico Ante-Natal e Amlnoacldopatlas. 

Este primeiro ciclo de Conferências foi de 
Influência basicamente francesa, pois era com a 
França que o serviço tinha mais contactos, e era 
em França que a maioria dos nossos técnicos la 
fazer a sua formação. 

O Prof. Dreyfus era um homem multo curioso. 
Antigo prisioneiro judeu num campo de concen¬ 
tração, tinha períodos de Isolamento e melanco¬ 
lia Impressionantes, mas era uma óptima pessoa e 
um técnico altamente qualificado. Iria receber mais 
tarde Clara Sã Miranda como estagiária na área 
dos llsossomas, para posterior Introdução do seu 
estudo no nosso país. 

No único laboratório de que o nosso Serviço 
dispunha, fazia eu então as primeiras tentativas de 
estudo analítico das amlnoacldopatlas. 


O Prof. Boué e ainda nesse ano o Prof. 
Lawrence, trouxeram consigo uma grande novi¬ 
dade: O Diagnóstico Ante-Natal das Anomalias do 
Tubo Neural. É bom recordar que não existia ainda 
o recurso ã ecografla, e que só pelo doseamento 
da a-fetoproteína era possível confirmar este diag¬ 
nóstico. O Prof. Lawrence falou-nos ainda sobre 
Anomalias Cromossómicas, na altura só diagnosti¬ 
cáveis pela alteração da morfologia e do número de 
cromossomas. 

1980 foi o ano da fundação do Instituto e um 
ano de grande actividade em termos de organiza¬ 
ção de Conferências - nada menos de cinco. 

As primeiras, feitas pelo Prof. Robert, de Lyon, 
focavam o Rastrelo Neonatal da Fenllcetonúria e do 
HIpotIroldIsmo Congénito, com um filme que fazia a 
apresentação do teste de Guthrle. 

Esse teste, descoberto cerca de 25 anos antes 
e que nós nessa altura jã tínhamos Introduzido em 
Portugal, revolucionou de tal forma o rastrelo das 
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doenças genéticas que merece aqui um aponta¬ 
mento especial. 

Robert Guthrie trabalhava em 1957 na detec¬ 
ção de metabolltos séricos em doentes sujeitos 
a quimioterapia, por testes de “Inibição competi¬ 
tiva” numa placa de PetrI. O Dr. Warner falou-lhe 
ocaslonalmente na Fenllcetonúrla e na dificuldade 
que havia no doseamento precoce de fenllalanina. 
Guthrie dispôs-se a estudar o problema, tendo che¬ 
gado a resultados razoáveis, trabalhando sempre 
com soro. Entretanto nasceu-lhe uma sobrinha 
com Fenllcetonúrla, mas Infellzmente o diagnóstico 
só foi feito depois dos 15 meses. Guthrie chegou 


assim ã conclusão de que, enquanto trabalhasse 
com soro, nunca conseguiria uma resposta sufl- 
clentemente precoce, e teve então uma Ideia tão 
simples quanto genial. Porque não utilizar o sangue 
total? Bastariam umas gotas de sangue colhidas 
sobre papel de filtro! Será que funciona?, pensou. 

A revolução estava feita, o rastrelo neo-natal 
passou a ser possível em milhões de crianças em 
todo o mundo, e curiosamente o trabalho que 
Guthrie enviou para publicação sob este tema, foi 
recusado por uma revista de Pediatria! 



o teste de Guthrie e o alicate corta-pastilhas 
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Nós tínhamos iniciado o rastreio da Fenilceto- 
núria em fins de 1979, e curiosamente, foi durante 
estas conferências que ocorreu o nosso primeiro 
caso positivo. 

O Prof. Robert falou-nos ainda do Registo das 
Malformações Congénitas, problema que, embora 
na altura já fosse entre nós uma preocupação, só 
anos mais tarde começou a ser organizado e estu¬ 
dado sistematicamente no nosso País. 

Estas primeiras conferências não eram habitual- 
mente numeradas. Fui eu que sugeri a Jacinto de 
Magalhães o uso de uma numeração que no futuro 
pudesse facilitar a sua sistematização. 

E assim apareceram as XI Conferências, que 
tiveram uma particularidade curiosa: a organiza¬ 


ção é do “Instituto de Investigação de Genética 
Médica”, que teve uma existência efémera, dado 
que Conferências foram realizadas em Abril, e em 
Outubro jã a designação mudara para “ Instituto de 
Genética Médica”. 

O Prof. Ferguson Smith fez nesse ano duas 
conferências Interessantíssimas: 

Falou-nos do Início da construção do Gene 
Mapping a partir das alterações cromossómicas, e 
do Diagnóstico dos Defeitos do Tubo Neural por 
Doseamento da a-FP no Soro Materno, duas gran¬ 
des novidades na ãrea da genética médica. 


XI CONFERÊNCIAS DE GENÉTICA 

INSTITUTO DE INVESTIGAÇÃO DE GENÉTICA MÉDICA 

HOSPITAL C. E. DE CRIANÇAS MARIA PIA - PORTO 

Porlo, 18 e 19 de Abril, de 1980 —Portugal 


Por 

Prof. Ilr. N. A. FfrfiisoD-Sniilli 

Profísvor Or Nfdiral lienelirs. Iniifrsil; of fil><{o« 

Ur. N. E. Frr«ii$on-Siiiílli 

Srníor rilii|;riirlírisl. Roíal NospilaI For Siri thililrcD. Ulas<;o\\ 

Prof. Ur. l. Larsrl-Pirl 

Profrsseur de Prdíairír C(ntlii|ur. taiirrsilA de Anjers 
Chef de Senire CeniTii|iie. liópilai Anters 
Ur. Anniii Largei-Piei 

_ As>Ula»le Sfienres FoQdanienlales-Ilislilojiif el CeMlliie, Hópiial luirs 
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A conferência do Prof. Larget Piet sobre o 
Rastreio Neonatal, incluía ainda nas doenças ras- 
treáveis a miopatia de Duchenne, um dos projectos 
que eu tinha levado para Paris no ano anterior, mas 
que em França já estava a ser abandonado e que 
nós nunca chegámos a Iniciar, dado tratar-se duma 
doença sem tratamento específico, sendo a única 
vantagem do rastreio a possibilidade dum aconse¬ 
lhamento genético. 

Ainda em 1980, o então director do Centro 
Europeu das Doenças Neuro-musculares, Prof. 
Alan Emery, falou-nos das recentes descobertas 


ocorridas nesta área, referindo multo especial- 
mente as primeiras experiências feitas com mar¬ 
cadores nas proximidades dos genes. Começava 
a falar-se em “llnkage”, e abriam-se as primeiras 
possibilidades de diagnóstico ante-natal por biolo¬ 
gia molecular, que assim se vinha juntar aos estu¬ 
dos cromossómicos e bioquímicos, únicos que até 
então se praticavam. 

O ano de 1980 encerrou com uma conferência 
do Prof. GIraud, de Marselha, sobre as Anomalias 
Morfológicas do Cromossoma Y. 
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II CICLO 


Em 1981 inicia-se um novo ciclo de Conferên¬ 
cias, agora já sob a responsabilidade e organiza¬ 
ção do jovem Instituto de Genética Médica. 

Logicamente o Salão Nobre do Hospital Maria 
Pia foi abandonado, e as conferências passaram 
a reallzar-se num pequeno mas multo simpático 
auditório na Rua Tenente Valadim, cedido gratul- 
tamente pela Fundação Eng° António de Almeida, 
permitindo assim que durante muitos anos as Ins¬ 
crições continuassem a ser gratuitas. 

As primeiras Conferências desse ano são da 
responsabilidade do Prof. Ferguson-Smlth, que as 


abre com o tema “Aplicações da Engenharia Gené¬ 
tica ã Genética Clínica” e encerra com outra grande 
novidade: “Os cariótipos de alta resolução com 
marcadores fluorescentes”. 

Despertava a biologia molecular para a clínica 
e dava-se um grande passo em frente na área da 
citogenética abrindo-se novas perspetivas para o 
diagnóstico das cromossomopatlas. 

E o cartaz até saiu com uma gralha logo na 
primeira palavra! 


RiiinçõES Dn EncEnHnRin gehétiir 

RURHCOS RRS TÉIRICRS IROmOSSÓRIlIRS 

INSTITUTO DE GENÉTICA MÉDICA 
INSTITUTO DE CIÊNCIAS BIOMÉDICAS ABEL SALAZAR 

Por 

Prof. Dr. M. A. Ferguson- Smith 

Professor of Medicai Genetics, University of Glasgow 

Dr^. M. E. Ferguson-Smith 

Sênior Cytogeneticist, Royal Hospital For Sick Children, 
_ GlaMBDw _:_ 

o despertar da Biologia Moiecuiar 
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As XVIII Conferências ocorreram em 1983, sob 
a responsabilidade de Pierre Maroteaux, que nos 
falou dos primeiros Ensaios Terapêuticos Efectua- 
dos nas Displasias Ósseas. 

Depois de muitos anos em que os grandes 
progressos da genética se verificaram fundamen¬ 
talmente na área do diagnóstico, a palavra “tera¬ 
pêutica” começava a entrar nas consultas de gené¬ 
tica e logicamente nas nossas Conferências. 

No ano seguinte, as conferências mais Inte¬ 
ressantes foram as do Prof. Mattel, que focou o 
Interesse da Cltogenétlca no estudo das alterações 
cromossómicas. Era já então possível associar a 
fragilidade do cromossoma X ao atraso mental e 
as anomalias do cromossoma 15 ao Síndrome de 
Prader-WIIII. 

Em Maio de 84 organIzaram-se as primei¬ 


ras conferências dedicadas exclusivamente a um 
tema, sendo o tema escolhido o “Diagnóstico Ante- 
natal”. É bom lembrar que a lel a permitir o aborto 
por causas genéticas só foi aprovada na Assem¬ 
bleia da República em Outubro desse ano, pelo 
que estas conferências além da novidade, foram 
também consideradas por muitos como um desafio. 
O nome porém não era nada conveniente e eu fiz 
toda a pressão possível para que fosse rapida¬ 
mente corrigido. 

“Ante” soava quase como “Antl”, o que era 
contra o espírito deste diagnóstico, que procurava 
sim evitar o aborto Indiscriminado e “ã cautela”, e 
abrir a porta ao nascimento de crianças saudáveis. 

Os franceses contudo, continuaram a usar 
este termo durante longos anos. 


DIAGNOSTICO ANTENATAL 

17/18 MAIO 1984 


INSTITUTO DE GENÉTICA MÉDICA 

Auditório da Fundação 
Eng.° António de Almeida 
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O instituto de Genética já dispunha nessa 
altura de toda a tecnologia necessária para avan¬ 
çar neste domínio, tendo sido a maior dificuldade o 
estabelecimento de um protocolo de colaboração 
com um Hospital cujos obstetras se prontificassem 
a proceder não só ás colheitas de líquido amniótico 
mas também á Interrupção da gravidez. 

Tal como no diagnóstico pré-natal que hoje 
concebemos, as conferências Iniclaram-se com 
o “Aconselhamento Genético”, sendo a segunda 
palestra dedicada á “Amnlocentese”. É curioso 
como hoje nos parece estranho dedicar-se então 
uma palestra exclusivamente á execução desta 
técnical 

O Prof. Dumez tratou com multo Interesse os 
problemas relativos ás técnicas Invasivas então 
existentes, e Madame Briard encerrou as conferên¬ 


cias com algumas considerações sobre o futuro, 
com particulares esperanças no diagnóstico pré- 
natal das MIopatlas e da FIbrose Quística. 

Foi ainda em 1984 que Jacinto de Magalhães 
concretizou a Ideia de orlar um prémio anual para o 
melhor trabalho nacional na área da genética. 

O prémio foi designado “Fonseca e Castro” em 
homenagem ao Professor de Pediatria e DIrector 
do Hospital M® Pia, pelo grande entusiasmo e apoio 
posto na criação do Serviço que mais tarde deu 
origem ao Instituto de Genética. Segundo o regu¬ 
lamento, esse prémio, no valor de 80 mll escudos, 
destinava-se a galardoar o “melhor trabalho por¬ 
tuguês na área da genética, ou na sua falta, em 
áreas como a pediatria, a endocrlnologla, a medi¬ 
cina Interna ou a neurologia”. 


PRÉMIO 

I 

PROF. DOUTOR FONSECA E CASTRO-1984 
80 000$00 

INSTITUTO DE GENÉTICA 
MÉDICA 
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Embora a genética já começasse a afirmar-se 
entre nós como ciência autónoma, havia o receio 
de que a produção científica existente não pudesse 
garantir a continuidade de um prémio que sempre 
se desejou de grande prestígio, prevendo-se assim 
a possibilidade deste ser atribuído a ciências afins. 

É contudo agradável referir que, dada a quali¬ 
dade dos trabalhos apresentados, esta alternativa 
nunca necessitou de ser utilizada. 


O Júri era constituído pelos Professores Daniel 
Serrão e Nuno Grande, do Porto e pelo Professor 
Serra, de Lisboa, sendo presidente o director do 
Instituto. 

O primeiro prémio foi atribuído ao Centro de 
Diagnóstico Precoce, pelo trabalho desenvolvido em 
5 anos de rastrelo, tendo o júri entendido premiar 
não um trabalho publicado mas um trabalho desen¬ 
volvido e com várias publicações já efectuadas. 


INFORMAÇÃO 


1 - A encrega dos prémios Prof.Fonseca e Castro. Ernestina 
Campos Ferreira e I.G.M. realiza-se no dia 31.01.85 pelas 15 horas no 
Instituto de Genética Médica. 

2 - A sessão de entrega será presidida pelo Sr.Dr. Azeredo 
Perdigão e pelo Júri dos prêmios. 

3- 0 programa incluirá,para além de breves palavras de acolhi 
mento proferidas pelo Director do IGM,de uma intervenção de um elemento 
do Júri e da entrega dos prémios. 

4- 0 prémio Prof.Fonseca e Castro - 1984 será recebido pelo 
Dr.Rui Vaz Osório em nome do Centro Laboratorial que realiza os testes 
de diagnóstico precoce,sendo entregue pelo Sr.Dr.Azeredo Perdigão. 

S - 0 prémio IGM é recebido pela Dr* Maria Clara Sá Miranda em 
nome da Unidade de Enzimologia e será entregue por 1 elemento do Júri. 

6-0 prémio Ernestina Campos Ferreira é recebido pelo Dr.Rui 
Aguiar e é entregue por 1 elemento do Júri. 


0 DIRECTOR 



Nota informativa sobre a primeira distribuição de prémios 
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No ano seguinte, 1985, as XXI e XXII Confe¬ 
rências foram dedicadas a dois grandes temas: 

O Diagnóstico Precoce e as Doenças Metabó¬ 
licas. 

Conforme atrás referimos, por essa altura já 
tínhamos os nossos próprios resultados, dado o 
rastreio existir em Portugal há cerca de seis anos. 

O Prof. Dreyfus desenvolveu na sua palestra 
os progressos já conseguidos na compreensão do 
mecanismo molecular das doenças enzimáticas, 
estabelecendo a relação gene-alteração mole¬ 
cular, embora não fosse ainda possível proceder 
com precisão ã localização desses genes. 

A Dr."* Poenaru falou sobre a “Terapêutica 
Molecular”, expondo os resultados do interessante 


trabalho que então estava a desenvolver: enxertos 
de fibroblastos normais em culturas de fibroblas- 
tos doentes, procurando promover a passagem 
da enzima em falta, para posterior ensaio terapêu¬ 
tico. Clara Sã Miranda tinha sido sua estagiária em 
Paris, e na nossa Enzimologia começava nessa 
altura a proceder-se ã purificação das enzimas dos 
lisossomas, basicamente para identificação, mas 
pensando jã numa possível utilização terapêutica. 

Relativamente ao prémios, em 1987 e pela pri¬ 
meira vez sob a minha presidência, foi galardoada 
a Unidade de Enzimologia, pelo trabalho desenvol¬ 
vido na área da Doença de Gaucher. 
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III CICLO 


Em 1988, as Conferências de Genética e a 
cerimónia de distribuição dos prémios realizaram- 
-se nos dias 30 e 31 de Janeiro, sendo os dois 
acontecimentos reunidos para homenagear Jacinto 
de Magalhães nas três facetas em que mais se evi¬ 
denciou - medicina, política e poesia. 

O nosso convidado de honra foi, o Prof. Frézal, 
que apresentou nas Conferências o seu trabalho 
sobre “A nova Genética” e a ‘‘Carta dos Genes” 
tema a que posteriormente se continuou a dedicar 
sob a designação de ‘‘Gene-Atlas”, apresentando 
a classificação e registo na Internet de todos os 
novos genes que iam sendo identificados. 

A partir de então estas conferências, passam 
a realizar-se uma só vez por ano, sendo dedicadas 
a um só tema e sempre em sincronismo com o 31 
de Janeiro, dia do Instituto. 

Em 1989 o tema escolhido foi ‘‘Doenças Gené¬ 
ticas - Novos Rastreios ‘‘. 

Perante os nossos amigos franceses que tanto aju¬ 
daram o Instituto nos primeiros anos da sua exis¬ 
tência, já não éramos só os “bons alunos”. Dis¬ 
cutíamos e colaborávamos em todos os temas de 
investigação e desenvolvimento. Com o Prof. Far- 
riaux por exemplo, discutíamos o que se devia fazer 
no futuro em termos de rastreios sistemáticos, defi¬ 
nindo mesmo algumas estratégias comuns para o 
rastreio da Hiperplasia Congénita das Supra-renais. 

Em 1990 decidimos que cada Unidade do Ins¬ 
tituto passaria a ser responsável pela organização 
das “suas” conferências. Assim, cada grande tema 
só se repetiria de 5 em 5 anos, com melhores pers¬ 
pectivas de serem apresentadas novidades e com 
a distribuição da responsabilidade organizativa por 
todas as áreas do Instituto. Esta solução só foi 
possível pela dimensão que entretanto o Instituto 


tinha atingido e pelo elevado grau de diferenciação 
tecnológica existente nas suas diversas unidades. 

A primeira Unidade a organizar as “suas” Con¬ 
ferências foi a de Biologia Clínica, sendo o tema 
escolhido, “Do Rastreio ã Biologia Molecular e ao 
Tratamento”. 

Tínhamos na altura dez anos de experiência no 
rastreio neo-natal, e a biologia molecular também 
já tinha “invadido” essa área da genética. A relação 
genótipo-fenótipo da Fenilcetonúria era então tema 
obrigatório, e foi amplamente discutida durante as 
sessões. 

A terapêutica da Fenilcetonúria começava a 
ser mais fácil em Portugal, dado o início da impor¬ 
tação e distribuição dos produtos hipoproteicos 
pelo Instituto. 

A vertente científica das Conferências foi muito 
boa e oportuna, mas, por motivo das obras no 
“nosso” auditório da Fundação Eng.° António de 
Almeida, tivemos de improvisar a organização na 
sala da Unesco, na baixa da cidade. 

As XXVII Conferências ocorreram em 1991 e 
foram dedicadas por inteiro ã Biologia Molecular, 
com organização da mais jovem Unidade do Ins¬ 
tituto - a Unidade de Genética Molecular, que na 
altura era apenas constituída por duas técnicas! 

Também pela primeira vez foram realizadas 
num hotel, o que nos obrigou a cobrar inscrições 
e a arranjar patrocínios. Como contrapartida come¬ 
çaram também, para lã das reuniões científicas, 
a oferecer-se programas sociais, como jantares. 
Portos de honra, etc. 
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A BIOLOGIA MOLECULAR 

NA MEDICINA 


PORTO, 28 e 29 de JANEIRO de 1991 


LOCAL: HOTEL PORTO BOEGA 

Rua do Amial, 601/607- PORTO 

PALESTRANTES E. BAKKER tSYLvms laborajory, vyivEusiDADe de leiotut 
J. Mac MtLLAN assr. genEtka hlmana, vniv. de cales) 

M. UGARTE (IHOVERSIDADE AUTÓNOMA, CANTOBIANCO. MADRID) 

PINHO E COSTA (centro de est. de earamiloidose) 

J. LAVINHA (INST. NAC. DE SAÚDE DR. RICARDO JORCE. USBOA) 

S. CASTEDO (EACVIDADE DE MEDICINA ÚNU ERSIDADE DO FORTO) 

L. PARREIRA (HOSPITAL PEDIÁTRICO DE COIMBRA) 

G. TAMAGNINI icentro hospitalar de colmbra) 

M. R. ALMEIDA <CENTRODEEST.DEPARA.MILOnX)SEeLC.B.AS..PORTO) 
A. C. GOMES (INSTITUTO de MEDIONA legal do PORTO) 

_P. DEZSÕ (INSOTlTONAgoNAL PESAI DE DR. RIIARim HtRC.) I KBn 1 1_ 


As primeiras Conferências dedicadas inteiramente à Bioiogia Moiecuiar 


O programa, muito genérico e procurando 
abarcar os mais diversos campos da medicina, 
teve a colaboração, para além dos convidados 
estrangeiros, de médicos e técnicos de Lisboa, 
Porto e Coimbra, que já então trabalhavam nessa 
ãrea. Tínhamos Inícíalmente projectado que esta 
nova Unidade do Instituto Iria executar as técni¬ 
cas de biologia molecular de que as outras Uni¬ 
dades necessitassem para os seus trabalhos, quer 
no campo da assistência quer da Investigação, 
mas perante o rápido desenvolvimento desta ãrea 


da genética, poucos meses depois mudámos de 
orientação, passando a Unidade de Genética Mole¬ 
cular a dedicar-se especlflcamente ao estudo de 
determinadas doenças a nível nacional, desenvol¬ 
vendo as outras unidades as técnicas de biologia 
molecular de que necessitassem para o seu traba¬ 
lho. 

Entre 1988 e 1992, a orgânica dos prémios passou 
também por profundas transformações. 
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PRÉMIO 


JACINTO DE MAGALHAES-1988 
250 000$00 


Patrocinado por 




•lABA 


Ao molhor trabalho Poriuguêi na irea da Genética, ou, na sua 
laha, ao melhor trabalho Português em áreas como a Pediatria, 
Endocrinologla, Medicina Interna ou Neurologia, nomeadamante 
no campo preventivo. 


1988 - Primeiro ano do Prémio “Jacinto de Magaihães” 


Em 1988 o Prémio Fonseca e Castro, por pro¬ 
posta nossa, passou a designar-se Prémio Jacinto 
de Magalhães, e o Professor Frézal foi convidado a 
integrar o respectivo júri. Nos anos seguintes con¬ 
seguimos os patrocínios da Fundação Eng.° Antó¬ 
nio de Almeida e da Tranquilidade, o que nos per¬ 
mitiu aumentar o seu valor pecuniãrio e criar, além 
do 1° Prémio uma Menção Honrosa. Isto significava 
que já ia longe o receio de que a produção cientí¬ 
fica do nosso País na ãrea da Genética não fosse 
capaz de absorver anualmente este Prémio e que 
se sentia mesmo a necessidade da criação de dois. 
Logicamente o regulamento foi alterado, passando 
os prémios a considerar apenas trabalhos de gené¬ 
tica, com exclusão das ãreas afins. 


Foram nesses anos premiados, Gil Ribeiro, com 
a Variante BI das Gangliosidoses, Jorge Sequei¬ 
ros por duas vezes, com a Doença de Machado- 
Joseph, Sérgio Castedo pelo seu trabalho sobre 
A Citogenética e o Cancro, Heloísa Santos com o 
Registo das anomalias Congénitas da Madeira, e 
Clara Miranda com a Doença de Gaucher. 

Em 1993 e 1994 o Júri foi confrontado com uma 
situação nova: apareceram dois trabalhos de grande 
qualidade versando temas de genética não médica - 
estudos sobre Sacharomyces e Neurospora. 

O regulamento era omisso em relação esta 
situação, mas dada a qualidade dos trabalhos, o 
Júri entendeu que deviam ser premiados, o que 
efectivamente aconteceu 
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Em 1992, a novidade das nossas Conferên¬ 
cias chamava-se “Doenças dos Peroxissomas”, 
área que a Unidade de Enzimologia vinha desen¬ 
volvendo há já algum tempo, tendo sido Portugal 
um dos primeiros países da Europa a Iniciar a então 
multo esperançosa terapia da X-ALD com o Óleo 
de Lorenzo. 

Foi o ano de passagem do filme “Uma histó¬ 
ria de amor”, que nos mostrou, para lá de todas 
as esperanças terapêuticas, a grande força que 
podem ter as Associações de Pais na tentativa 
de resolução dos problemas médicos que afligem 


os seus filhos, especlalmente quando se trata de 
doenças raras. 

Em 1993 e com as XXIX Conferências surge o 
termo “Cltogenétlca Clássica” I Uma área da gené¬ 
tica que era novidade no fim dos anos 70 passava 
já a “clássica”, e Isto devido ao rápido desenvolvi¬ 
mento cltogenétlca molecular. 

O tema das Conferências foi: “Cltogenétlca 
Clássica - Mlcrocltogenétlca -Cltogenétlca Mole¬ 
cular”. 



INSTITUTO DE GENÉTICA MÉDICA 
JACINTO DE MAGALHÃES 


PORTO - 93 

HOTEL MERIDIEN 
29 e 30 de JANEIRO 


XXIX CONFERÊNCIAS DE GENÉTICA 

• CITOGENÉTICA CLÁSSICA 
• MICROCITOGENÉTICA 

• CITOGENÉTICA MOLECULAR 
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Em 1994, nas XXX Conferências, o tema esco¬ 
lhido foi “Doenças Hereditárias do Metabolismo. 
Prevenção, Diagnóstico e Tratamento”. 

O tema poderá parecer um pouco banal, 
mas a verdade é que esta reunião teve um signi¬ 
ficado multo especial: Pela primeira vez, médicos 
de diversos hospitais do país, desde os grandes 
centros ás pequenas cidades do Interior, vieram 


apresentar os seus doentes, numa demonstração 
clara de que jã era possível em Portugal, com bons 
laboratórios de apoio, contribuir para que o diag¬ 
nóstico de doenças genéticas raras pudesse ser 
feito fora dos grandes hospitais centrais e mesmo 
sem necessidade de deslocação do doente. 

Foi a constatação do grande avanço verificado 
na genética clínica em Portugal. 



genética 


Uma mesa de trabalho, presidida por Prisciile Divry, de Lyon 
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As XXXI Conferências, realizadas em 1995, 
foram pela primeira vez organizadas pela Unidade 
de Consultas. As grandes transformações por que 
a Genética estava a passar reflectiam-se já na 
diversidade e complexidade das consultas, e não 
somente nas técnicas laboratoriais. 

A posição do genetlclsta face ao doente 
é agora diferente do que era há dez anos atrás. 
O desenvolvimento tecnológico permite efectuar 
mais diagnósticos e com mais precisão. Multas 
vezes um doente tem de se deslocar várias vezes á 
consulta até se chegar ao diagnóstico, e pela pri¬ 
meira vez no nosso Instituto o número das segun¬ 
das consultas ultrapassou o das primeiras. 

Nestas conferências foram ainda discutidos 
alguns problemas que então multo nos preocupa¬ 
vam, como a criação da especialidade de Gené¬ 
tica Médica, a Importância do estudo e registo das 
anomalias congénitas, a organização da genética 
clínica, etc. 

No âmbito destas Conferências realizou-se 
também a 1"* Reunião formal do recentemente 
orlado Clube de DIsmorfologla. 

Em relação aos Prémios há a realçar a sua 
atribuição a várias teses de doutoramento, sendo 
quase todos os trabalhos premiados pertencentes 
ã área da biologia molecular. 

A expressão “melhor trabalho português” 
teve de ser reanallsada, para se estabelecer cor¬ 
rectamente o seu significado. Ficou definido que 
um trabalho português, seria qualquer um em que 
o primeiro nome fosse português, mesmo sendo 
desenvolvido fora do país ou com colaboradores 
de outra nacionalidade. 

O 1° prémio de 1995 e a Menção Honrosa de 
1996 foram para a Universidade dos Açores, e em 
1997, dada a qualidade e o número de trabalhos 
apresentados, quer o 1° Prémio quer a Menção 


Honrosa foram pela 1"* vez atribuídos “ex-aequo”. 

A crescente qualidade dos trabalhos apresen¬ 
tados a concurso está bem patente nestas pala¬ 
vras do Prof. J. Frèzal: 

« Comme tous les ans, mais 
ceci devient plus vrai chaque 
année, j’ai été très favora- 
blement impressionné par la 
qualité de tous les mémoires 
qui ont été présentés, qu’il 
s’aglsse de ceux concernant 
la génétique blochimique, la 
cartographie ou la cytogénétl- 
que. Je souhaiterals vivement 
qu’il en sol fait mention dans la 
décislon finale que vous aurez 
à prendre. » 

Quão longe estávamos do tempo em que se 
temia não haver trabalhos sobre genética com qua¬ 
lidade que justificasse a entrega do prémiol 

Entre 1996 e 1999 as Conferências de Gené¬ 
tica continuaram a apresentar e discutir tudo o que 
de novo la surgindo na genética europeia acompa¬ 
nhando o esforço constante do Instituto no desen¬ 
volvimento e aplicação de novas tecnologias. 

Em 99 os principais temas versados foram as 
CItopatlas Mltocondrlals e as Doenças das Gllco- 
proteínas, áreas de diagnóstico em que Instituto 
era então a primeira referência nacional. 
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XXXV Cbnferências de Genétka 


28 e 29 (|e Janeiro, de 199^ 

DOENÇA^MÊl5í:Di:tíciíIAS 
DO METABOLISMO 

Temas 

[opiTtias mitocondríajbs 

éfices da cadeia ; 
respiratória mitocondrial ■ 

> Défices da PC e PDH 

> Défices da P-oxidação 

oenças das Glicoproteínas 
deficientes em carbohidratos i 

Défices em neurotransmissores 

20 anos de Diagnóstico Precoce 



Conferencistas convidados 

•Prof. Salvatore DiMauro (USA) 

•Prof. Arnold Munnich (France) 

•Prof. Jaak Jaeken (Belgium) 

•Dr. Filippo Santoreiii (Italia) 

•Dr. Christinne - Vianey Liaud (France) 





Organização: Unidade de Biologia Clínica. 

Inst. Genétièa Médica Jacinto de MÍágalhães 
Praça Pedroí^unes, 88 - 4050 BÓrto 
Tel: (02) 6070§(^ Fax: (0^«^70399 
Email: biolbgia^ígHtfíní^t 
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Nos dias 1 e 2 de Fevereiro de 2001, no edifí¬ 
cio da Alfândega, presidi às “minhas” últimas Con¬ 
ferências de Genética. 

Excelente organização da Unidade de Gené¬ 
tica Molecular, patrocínio do Porto 2001 Capital 


da Cultura, uma grande sala cheia de jovens e de 
genetlclstas de todo o país, multo bem prepara¬ 
dos, e tendo como tema base... a Sequenclação 
do Genoma Humano! 


CON/^R_^Êg<^{^gTICA 


I L 2 E \ E 


NOVAS TECNOLOGIAS EM BIOLOGIA MOLECULAR 


GENÓTIPOS DE PREDISPOSIÇÃO 


DOENÇAS NEUROMUSCULARES: GENÉTICA E ABORDAGENS TERAPÊUTICAS 


FARMACOGENÓMICA 


A rio i 


Que distância em termos tecnológicos e parti¬ 
cipativos para as primeiras conferências realizadas 
no já longínquo ano de 1977! 

Os laboratórios da grande empresa norte 
americana “Celera” tinham completado há poucos 
meses a sequenclação do genoma humano, em 
feroz competição com a Investigação pública. 
O Prof. Trevor Woodage foi o Investigador que nos 
velo dar a notícia, com multa gente ainda a pensar 
se seria mesmo verdade! 


E a “Farmacogenómica”? Será que vamos 
mesmo começar a produzir medicamentos especí¬ 
ficos para cada doente de acordo com as particu¬ 
laridades dos seus genes? 

Não há dúvida que entramos deflnltlvamente 
no século XXI. 

Acho que fica bem terminar a romagem por 
estes 25 anos de conferências de Genética com 
algumas palavras proferidas pela Professora Maria 
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de Sousa na cerimónia do encerramento das con¬ 
ferências de 2001: 

“And thus we arrive to the last 
communication of this exce- 
llent nneeting organized by the 
Instituto de Genética Médica. 

Before I move on to exercise 
my duty as chair of iast this 
session, I would íike to ask you 
all to join me to express thanks 
to the organisers. 

In particular I wish to take this 
opportunity to acknowiedge Dr. 

Vaz Osório who wiii be ieaving 
the Institute as Director shortiy. 

I think this meeting is a fit and 
opportune iilustration of the 
projection that the Institute, 
its members and of work Ser¬ 
vice and research work have 
reached at the national and 
internationai ievei under your 
ieadership. On behaif of the 
medicai and scientific gene- 
tios community in this country 
I thank you and wish you the 
greatest fun and enjoyment 
without worry in your retire- 
ment from Director. 

One great distinction from 
administration and Science is 
that one does not retire from 
the most human need of asking 
questions. We expect therefore 
to continue to see you in that 
function. 


And today I am sure the invited 
speaker wili brig us with is talk 
answers, which, in Science is 
aiways the most fertiie ground 
for the next set of questions.” 
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XLII CONFERENCIAS 
DE GENÉTICA 


Auditório da Biblioteca Almeida Carrett, (Palácio de Cristal) Porto 



CONVIDADOS ESTRANGEIROS 

D. Nyberg - EUA • A. Amie) - Israel • Y. Ville - França U. Claussen • Alemanha 
J. Crolla - Inglaterra • W. Holzgreve - Suiça • M. Trimborn - Alemanha 


NOVOS CONCEITOS EM CITOCENÉTICA 

DIA 10, SEXTA-FEIRA 


DIAGNÓSTICO PRÉNATAL - O ESTADO DA ARTE 

DIA 11, SÁBADO 


lOell de 


,2006 


As últimas Conferências realizaram-se em 
2006 na Biblioteca Almeida Garrett, tendo como 
temas principais os novos conceitos em Citogené- 
tica e o Estado da Arte no Diagnóstico Pré-natal. 

As grandes esperanças de então eram, a utili¬ 
zação das células fetais existentes no soro materno 
e o consequente abandono das técnicas invasivas 
no diagnóstico pré-natal, bem como a ecografia tri¬ 
dimensional. 


A partir desta data, e após a integração do Ins¬ 
tituto de Genética no INSA, sem respeito por esta 
bonita tradição de 30 anos e sem uma palavra nem 
o mínimo interesse, acabaram as Conferências de 
Genética. 

Olhando para trás, fica-nos porém a certeza 
de que, tanto estas Conferências como os Prémios 
Científicos, não só acompanharam como estimula¬ 
ram decisivamente o desenvolvimento da Genética 
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no nosso país, colocando Portugal e o Instituto de 
Genética bem no centro da Europa. 

Nota: Fellzmente terminado o “período de ocupa¬ 
ção” e numa clara demonstração de que o 
espírito não morre, assistimos ao ressurgir 
destas conferências, agora realizadas no 
novo auditório do Hospital de Santo António. 
É para mim uma grande alegria poder termi¬ 
nar esta história com estas palavras. 

Para lá do Importante papel que o Instituto de 
Genética teve no desenvolvimento técnico e cientí¬ 
fico da genética médica em Portugal, não podemos 
esquecer o seu Importante contributo para a orga¬ 
nização da genética em termos de saúde pública, 
formação de técnicos, definição de competências, 
etc. 

Nos anos 80 a genética médica era quase uma 
novidade entre nós, estando a sua prática limitada 
a mela dúzia de Instituições sem qualquer regula¬ 
mentação orientadora. Com o objectivo de estu¬ 
dar e propor essa regulamentação, em 1987 e por 
Iniciativa de Jacinto de Magalhães, então Dlrec- 
tor Geral dos Hospitais, foi orlada a Comissão de 
Estudo e Estruturação da Genética Médica Hospi¬ 
talar. A sua morte ocorreu porém poucos meses 
depois, sendo eu que, como novo director do Ins¬ 
tituto de Genética, assumi a coordenação desta 
comissão, passando assim o Instituto a desempe¬ 
nhar um papel fulcral na organização da genética 
no nosso país. 

Os objectlvos que a comissão se propunha 
atingir foram estabelecidos logo na primeira reu¬ 
nião, e eram bastante ambiciosos: 

- Definir e caracterizar a “Valência de Genética 
Médica” bem como o número de Valências a orlar 
para a população portuguesa 


- Estabelecer a Carta Hospitalar de Genética 
Médica 

- Definir quem vai ser considerado Geneticista 
enquanto não existir a respectiva especialidade 

- Criar “Ciclos de Estudos Especiais de Gené¬ 
tica Médica” com dois tipos de preparação: básica 
(Internato) e pós-graduação. 

- Propor a criação de Internatos de Genética 
Médica em Serviços Nacionais devidamente reco¬ 
nhecidos 

- Definir o que é um Serviço de Genética 
Médica e proceder ao estudo nacional dos Servi¬ 
ços existentes. 

Os anos que se seguiram foram de trabalho 
Intenso e multo produtivo, de tal modo que, algum 
tempo depois foi possível apresentar ao Secretário 
de Estado da Saúde Albino Aroso os documentos 
finais relativos ã criação e organização das Valên¬ 
cias Médicas, dos Internatos de Genética Médica 
e dos Serviços de Genética, que seriam organiza¬ 
dos em 3 níveis, sendo a exigência mínima (nível 
1) a existência de uma consulta e dum laboratório 
de citogenética. Os níveis 2 e 3 deveriam possuir 
também laboratórios de bioquímica e ou de gené¬ 
tica molecular. 

Foram ainda definidas as condições exigíveis 
para a criação dum Serviço de Diagnóstico Pré- 
natal e orladas as Carreiras de Técnicos Superiores 
de Saúde, ramo de Genética, sendo no Instituto de 
Genética que estagiaram e se formaram os primei¬ 
ros técnicos do ramo de Genética do nosso país. 

Nos anos seguintes, e com a Comissão agora 
a trabalhar na Direcção Geral de Saúde em moldes 
diferentes mas Igualmente produtivos, avançou-se 
ainda nas seguintes áreas: 

- No capítulo “Valências altamente especializa¬ 
das” da Carta Hospitalar Portuguesa, ficou definido 
que as Valências de Genética deveriam ter uma 
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área de influência não inferior a dois milhões de 
habitantes, tendo nessa base, entre 1988 e 1990, 
sido aprovados pelo Ministério da Saúde os Servi¬ 
ços de Genética do Porto, Lisboa e Coimbra. 

- Foram também definidas as necessidades de 
cobertura da população portuguesa pelos Centros 
de Diagnóstico Pré-natal, estudando os centros 
existentes e avaliando as necessidades futuras. 

Mais difícil foi a criação da Especialidade de 
Genética, dado tal não depender excluslvamente 
do Ministério da Saúde, mas também da Ordem 
dos Médicos. Essa luta arrastou-se durante as 


legislaturas de vãrlos ministros, só tendo ficado 
resolvida no tempo de Manuela Arcanjo, conforme 
se refere no capítulo 8 deste livro. Nesse capítulo é 
também referida toda a legislação entretanto pro¬ 
duzida e respeitante aos grandes problemas éticos, 
humanos e médicos, que as novas tecnologias Iam 
criando. 

Foram portanto anos de grande desenvolvi¬ 
mento para a Genética Médica em Portugal, não 
só sobe o ponto de vista científico, como vimos 
anteriormente, mas também em termos legislativos 
e de organização. 
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Criação do Instituto de Investigação de Genética Médica 


MíSISTÉBiO Dés'ASSUNTOS SÓCWS. 

ttcmmn CE kStads ca SAãcs 

Gabinete. do Secretário de Estado 

Nos iermús do dtjposjo no artigo 3.‘, n." 1, alínea f), do 
Decreto-Lci n.® éz 2 de 'Afaril, e do artigo 79.® do 

Decreto-Lei n,* 413/71, dc 27 de Setembro: 

■ Manda o Governo da P.cpfjbljca Portuguesa, peío Secretário 
de Estado da Saúde, o seguinte; 

1 — É criado, adstrito ao Hospital de CriaRÇâs Maria Pia 
c na de{«ndcnci8 da DirccçSo-Gcrsl dos Hospitais, o Instituto 
de Investigação de G’cnct!ca'Médica, com funções asslftenclais, 
dc investigac-So c de ensino. 

2 — E.<tc Instituto integra o equipamento, infra-estruturas e 
pesso,\! pertencente ao actuel Sendço de Genética do Hospital 
de Crianças Maria Pia, 

3 — Goíará de personalidade Jurídica c de eutonemia admi- 
nisírath’a c financeira, nos termos do artigo 27.® do Decreto- 
-Lci n.° 48 357, de 27 de Abrit de 196S, c artigo 2.® do Dccreto- 

• .Lei 0 .® 129/77, de 2 de Abril. 

4 —Os encargos resultantes do functonameato do Instituto 
serão cobertos pelos donativos, produtos tíe heranças, legados 
ôü <Jo.içõe$ que lhe Sejam fritos t por quaisquer outras receitas 
legalmcniç atribuídas. 

5 — Este Instituto ficará rm regime dc instalação, nos termos 
do artige 79.® o seguintes do Decreto-Lei b.® 413/7^, dé 27 de 
Setembro. 

6 —- A respectiva Comissão Ifistaladorà 6 constituída pilm se¬ 
guintes elementos: 

Jacinto Adriano Ferreira Alves de Magalhães, chefe de 
clínica genética do Hospital de Crianças M.nria Pia; 

Maria José Martins Ferríandes Cardoso, chefe de clínica 
^nética do Hoíoital -dc Crianças Maria PU; 

Neíson de Abreu Saraiva, chefe dos Serviços Administrati¬ 
vos, cxeicCndo as funções dc administrador do Hospilsl 
de Crianças Maria Pia. 

7 — Até ao fim do período de ínsfalaçao, a Comissão Ins¬ 
talador» deverá elaborar o regutàmsntô do Instituto, onde 
ficará definida a sua correlação com o Hospital de Crianças 
Marta Pia. 

Secretaria de Estado da Saúde, 31 de Janeiro dc 1980 — 
O Secretário de Estado da Saúde, Fernsnda Casta s Sòusa. 
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Leonor Belezo dou. ontem, o aval do leu 
Mlnistório ao proiocto do Instituto do Goné* 
tlca Módico para ompllação do edifício 
onde se encontra e criação do Laboratório 
dc Biologio Moleculo; o do um Centro de 
Audiolonologia. empreendimonto calcula* 
do om com mil contos o que tró contemplar 
ainda outras Iniciativas da gostõo do 1988 
daquele instituto. 


Leonor Boltre pre- 

soni* no Instituto de Cenct 
CO Medico no Porto poro te$- 
(«munhoi o entroso d* pr*' 
mios de investigação cien’.- 
llco. osfltm como o do des 
ceifomentodoettsiuo dejo- 
cinto de Msgolh^ei. cerimo¬ 
nio o que pieiidiu o vice 
•ptlmeiio minisito. Euricc 
de Melo. 

O Inetltuto de Genetieo 
Midico (undode no piincl- 
pio do deeodo de 90 cetuo 
no diognástice. pteven;ã* # 
Itotomenlo de doenças h«:e- 
ditãiios com cenitcs de dia¬ 
gnostico ptecoce e p;e na¬ 
tal No efttan'o espottilha- 
doem cpetisdo editicio e ns 

instituído 

0 PRÉMIO 
«JACINTO 
DE 

MAGALHÃES» 

picleccão de muitas e msio- 
les extgSaclos requereu 
como priorltdrio o olorgo- 
menlo do seu ed.íiclo otim 
de dar resposta e necessida¬ 
des urgentes 

Nesse contexto cpreien- 
tou um p«dijo de veitcs oo 
Minlsteho da Soude no seo- 
tido de eor leito o expropria¬ 
ção do ediílcio contíguo 
poro oÜ eer criod» um Lobo- 
lotorlo de Biologia Molecu¬ 
lar e de um Centro de Audto- 
lonologia pora despisiagem 
de problomoe auditivos nes 
pfimeitos anos de vida da 
criança (estudo este tc apre¬ 
sentado no Mmlsiótlo) as¬ 
sim cemo subsídios pota um 
trabalho |a slectuaco sebrs 
tâstreio nos recAm-noscidos 
sobre hiperplasia congAnIla 
dos tupre-tenois (que obri¬ 
gou o uma prospecção de 
cerca de cem tnll crlonçosí e 
pato um outro, o leallsor 
este ono. sobre muc»^vtscl- 
dose, a electuor em lodos os 
rocómnascidos. 

A verba poro expropria-' 
çôo do ediílcio esiâ calcula¬ 
do em 50 mil centoe sendo o 
restonie poic equipamento 
e investigação. 

Na sessão de ontem o me¬ 
mória de Jacinto de Mogo- 
Ihães lol vivenciado por to¬ 


dos os presentes, muito es- 
pecialmenle por amigos que 
iixerom questão de eetai 
presentes e coloboradoies 
ptoximos 

lean Ttetal. piolestor de 
Cenéiico da Faculdade ^ 
Medicina de Potis u piesi- 
denie do Clube de Aconse¬ 
lhamento Genótlco eeteve 
presente como amigo e pto- 
iessor que lor. durante Irès 
enos. em Porls. de Jacinto 
Magolhãei. ostlm come no 
q jclidade de presidente do 
J'aii que oliibuiu os ptérrtlos 
eientiiicos. No sessão de 
atribuição dos mesmos, lol 
pelo última vst atribuido o 
• Trémio Doutor FonSeca e 
Coslro*. que vai pastor a 
chomor-se •Prémio dr. Ja¬ 
cinto de Magalhães», no va¬ 
lor ds iCO OOQSOO. e concedi¬ 
do CO melhor ixabalhe portu¬ 


guês na órea de genética a 
nivcl nactonoi. ò Unidade 
de Enzimotogla. pelo traba¬ 
lho sobre doencae liseso- 
miais de sobrecarga em Por- 
lugol. num estudo da doen- 

OBRAS 

DE 

AMPLIAÇÃO 
COMEÇAM 
ESTE ANO 

ço de Goucher. e o «Prémio 
TranquUidodoa aos dr.* Rui- 
Vos Osório e Pires Soares, 
por um estudo sobre ratitele 
e Italomenio do hipollzoidts- 
mo congénito em Portugol, 
DO volor de 100 000$00. 

No. decorrer da cerimónia 
ialoi(o vlce-prlraelre minis¬ 
tro. que aludiu à figura de 
Jacinto de Magalhães; e dr. 
Daniel Setróo, da Faculda¬ 
de de Medicina do Porto e 


membro do Júri; e a ministro 
da Soúde. que se íeioriu 0 
escolho do dia poro descer- 
tamenio da estãluo do ho¬ 
menageado. que ontem fa- 
xia onos. e eo cumprimento 
do seu sonho de fundador do 
instituto na otiibulçóo do 
verbo poia ampliação físico 
das mslalaçóes. tendo de¬ 
clarado aquele momento o 
da suo homenagem publica 
pelo Ministério da Saúde. 

• Vira có hó dois aoes. 
pela primeira vst. e logo re¬ 
parei que aqui se poisava 
alguma celsa, leltrinenle-. 
acentuou Leonor Deleta 

Có fora. nos Jardins fron¬ 
teiriços. a ministra viria a 
dar vulto ó homenagem o 
que o Ministério se ptopuse- 
ro no dosceifomento do es¬ 
tátua de Jocinto de Maga¬ 
lhães. Visivelmente emocio¬ 
nada. olhos marsjados de 
ãgua. Leonor Belozo emocio¬ 
nou-se onie a mageetática 
estátua de brotae de home¬ 
nageado, de costas para o 
instituto, oii mesmo, no lar¬ 
go da Praça de Pedro Nunes, 
onde Irã oporecer este ano 
uma ffontoiia olorgada que 
alberga centros de Ciência 
em copllulos de diagnóstico 
não existentes no pais. 



uarsiPfagBjMim •* ' 

A eslttus oe Jscinio Msgsméss. ontem fnsugursds, fies s perpetuar s memória do 


fundador do Instituto de Genética que hoje tem o seu nome. 
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(D €•■*»«•>* Çtrt* 


Leonor Beleza e Eurico d e Melo presidiram ao acto 


GOVERNO HOMENAGEOU 
JACINTO DE MAGALHÃES 




O dia 31 de Janeiro de 1988 


CaMto LM • FMw Ou» 


MmMm IW MC« MUM <V 




Em homenagem ao seu fundador 


INSTITUTO DE GENETICA 
PASSA A DESIGNAR-SE 
JACINTO DE MAGALHÃES 


O Instituto d« G«n«tica Msdica do 
Porto, nos tsrmos do Doersto-Loi 334 j 37, 
publicado no «Diario do Rspublico- d« 
ontsm. possa o designor-se Instituto ds 
Genotica Msdico Dr. locinto Magalhães, 
em homenagem 0 memôtia do seu cria- 
dof. recentemente iolecido 

O decreto, do Ministério da Soude. 
acentuo gue o referido centro «é bofe e 
esereplo de uma Irastltuiçõe de saude 
modelar, não so tM seu luacionamento. 


mas sotmtudo ao contributo significati¬ 
vo que dã para o melhoria das condiçoes 
de saude dos portugueses ao nível da 
prevenção da dsticléncio». 

>E por isso Inteiroraente justo pros 
segue o decreto — que se homenageie o 
memória do seu criodor. determinando 
que o Dome do dr. Jacinto de Magolhaes 
posse a Integrar a deeignação do Institu¬ 
to de Genética Medico, instituição que 
constitui o momento privlleglodo do teu 
legado ã saude dos portugueses». 
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Dezembro 1999 


Instituto de Genética Médica Jacinto de Magalhães 

Dar vida antes do nascinnento 


□ transmissão de 
doenças genéti¬ 
cas a filhos é um 
dilema para mui¬ 
tos casais de risco. Desistir 
ou não de dar à luz mais um 
elemento da família torna- 
se uma decisão difícil que, 
hoje em dia, deve ser ante¬ 
cedida de uma simples con¬ 
sulta de genética. 

A mãe faz um diagnós¬ 
tico pré-natal onde se po¬ 
dem identificar possíveis 
doenças ou deficiências que 
a futura criança pode vir a 
ter. Em cerca de 97 por cen¬ 
to dos casais que recorrem 
ao diagnóstico pré-natal, a 
gravidez evolui normal- 
mente dando origem ao 
nascimento de crianças sau¬ 
dáveis. Só nas restantes si¬ 
tuações, cm que não há es¬ 
sas possibilidades, é acon¬ 
selhado o aborto antes das 
dez semanas. Portanto, fri¬ 
sa bem Rui Vaz Osório, “o 
diagnóstico pré-natal não é 
uma fonte de abortos, mas 
uma fonte de nascimento de 
crianças saudáveis”. Permi¬ 
te a casais de risco terem 
um filho “que, se calhar, 
nem sequer nasceria se não 
fo^kscin a uma consulta de 
genética médica”. 

Fundado em Outubro 
de 1980, o Instituto Jacinto 
de Magalhães é um organis- 



• Roi Vo 2 Osório; *o diognóstico pré-notol é 
umo fonte de noscímento de crionços 
soudóveis*. 


mo dependente do Ministé¬ 
rio da Saúde que cumpre o s 
objectivos dc prestação d e 

assistência médica, invest i¬ 
gação e ensino p ós gradua- 
do na área da genética mé ¬ 

dica . 

não é estranho que 
um Instituto preste assistên ¬ 

cia e taça a o mesmo tempo_ 
invtttigação. Comenta o di- 

rcctor, a este propósito, 
que a fronteira entre as duas 
c muito ténue. “Tratamos 
com tecnologias de ponta • 
explica • em que nem sem¬ 
pre há um limiar absoluto 
entre investigação e assis¬ 
tência. 

A divulgação das nos¬ 
sas tecnologias e da nossa 
experiência é fundamental 
na formação dc jovens mé¬ 



dicos interessados nesta es¬ 
pecialidade; nesse sentido 
temos patrocinado estági¬ 
os, cursos e seminários". 

O instituto dispõe de 
uma unidade com consultas 


cados. P ^r isso, sublinha 
V az Osório seriam^nnTlto 
mal empregues se so “?cs- 
sem apoio às nossas colíSüf- 
tas. Dai que estejam abertos 
aTõdo o país e a todos os 
serviços dc genética”. 

V Com base nesta voca¬ 
ção, o Instituto Jacinto de 
Magalhães tem estabelecido 
acordos de apoio nesta 
área da saúde, de que é 
exemplo o celebrado com 
o Hospital de Caia. Atra¬ 
vés deste convénio foi cria¬ 
do um centro de diagnósti¬ 
co pré-natal, “cm que fo¬ 
mos pioneiros a nível naci¬ 
onal". 

O instituto desenvolve 
também uma actividade 
muito importante que é o 
rastreio das doenças neo- 


uma adesão maciça das 
mães”, acrescenta. 

No que toca a investiga¬ 
ção, alguns dos seus labo¬ 
ratórios são uma referência 
a nível europeu, como é o 
caso da Unidade de Enzí- 
mologia. Em outras áreas , 
c omo a Unidade dc Biolo¬ 

gia Clínica, fazem-se di ag- 
nosticos dc doenças m ito- 
condnai s que até hábem 
POUCO tempo nãn_gratn re¬ 
al izados em Portuea l. 

Mas o director do insti¬ 
tuto não quer parar por 
aqui, tendo alguns projeaos 
na manga. Um sonho já an¬ 
tigo é pôr a funcionar as 
instalações e equipamentos 
do futuro Centro dc Audi- 
ofonotogia. Esta unidade 
permitirá rastrear a defici¬ 



97 por cento aos cosois que fozem otagnosneo pre-noroí aoo 0 luz 
crionços soudóveis. ‘ 


Investigoçõo. ossistèncio e ensino oliom-se 
no instituto. 


de genética, endocrinolo- 
gia, nutrição, metabolismo 
e psicologia. 

Mas para fazer um diag¬ 
nóstico correcto (há cerca 
dc 4.000 doenças genéticas) 
são indispensáveis laborató¬ 
rios dc apoio de cítogené- 
lica, genética molecular e 
bioquímica. Os laboratóri¬ 
os do instituto são altamen¬ 
te especializados e sofisti¬ 


natais. Há duas que são ras- 
treadas cm Portugal exciu- 
sivamente nas suas instala¬ 
ções, desde 1980: o Hipo- 
tiroidismo Congénito e a 
Feniicctonúria. Ou seja, to¬ 
dos os bebés entre o quar¬ 
to e o sétimo dia dc vida 
devem fazer uma picada no 
dedo do pézinho. “A taxa 
de cobertura deste progra¬ 
ma é dc 99,1 por cento. Há 


ência auditiva das crianças 
e abre terreno á resolução 
do problema a tempo de 
aprenderem a falar. Será o 
único centro do género no 
Norte do País. O problema, 
para Vaz Osório, é saber 
quando é que haverá o des¬ 
congelamento das vagas c a 
aprovação de quadros para 
o pôr a funcionar. Há espe¬ 
rança que seja para breve. • 


Reportagem do Jornal PUBLICO - Dezembro de 1999 
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From: 

Sent: 

To: 

Subject: 


Mariana Ramos[SMTP:dauphy_@portugalmail.pt] 
Quinta-feira. 27 de Maio de 1999 16:09 
director@igmjm.pt 
Olás Aveirenses I 


Sr. Dr.Rui: 


Sou uma aluna do 11“ ano de ciências que visitou as vossas instalações na semana passada e ficou 
extremamente bem impressionada com a sua capacidade de ensinar pessoas da nossa idade. Devo dizer que 
essa capacidade revelou os seus frutos, que por sinais muito bons, no teste que fiz ontem e recebi hoje. 

Não é que eu nâo perceba a maneira de leccoionar da minha professora, que é esplêndida, mas por vezes 
contactar com alguém que sabe muito mais. é bem melhor, assim como ver como as coisas funcionam. 

Este teste, deu para subir a minha nota este período, pois vinha com 17 do outro período e com o 19 que tive 
neste teste, deu para subir para 18 a nota do 3° período. 

Assim, acho que o meu caminho irá ser sem sombras de dúvidas, a biologia, mas nâo pode ser algo como aquilo 
que eu tive a oportunidade de observar al no IGM pois sou multo sociável e "encarcerada” entre quatro paredes, 
dava em doida. Talvez tente enfermagem ou técina de saúde. 

Sem mais, agradeço a amabilidade e hospitalidade que teve para nós dentro do seu "território" e aproveito para 
lhe dizer que foi bem empregue! 


Mariana Ramos 


P.s- Se calhar até se lembra de mim, porque digamos que eu queria um "bom-dia" e o Sr. Dr. deu primeiro às 
pessoas importantes a seu ver. Foi engraçado. 

P.s2- O material que cedeu para o nosso trabalho, fez um "geito" que nem imagina. Calcule que uma das 
funcionárias da nossa escola vai al fazer uma amniocentese e já está completamente (ou quase) imformada à 
cerca do assunto. 

Mais uma vez, obrigado. 


Ex. Sr. Director 

do Instituto de Genética Jacinto de Magalhães, 


Nos anos de 1997 e 1998, efectuei no seu serviço consultas e exames de 
rastreio pré-natal. Infelizmente o resultado da primeira amniocentese revelou uma 
trissomia 21. A segunda gestação decorreu por isso com um medo e ansiedade 
acrescidos. 

Foi o enorme apoio e calor humano que no seu Instituto recebi que tomaram 
menos angustiante o tempo que decorreu até me ser entregue o resultado do segundo 
exame. Não queria deixar de expressar formalmente a gratidão e reconhecimento que 
sinto por todos os que com V. Ex. colaboram, que dum modo extraordinário 
conseguem conciliar um grande profissionalismo e competência com um humanismo 
e empatia aliviando, se isso é possível, a ftse mais penosa da vida de qualquer 
mulher. Englobo neste agradecimento todos os funcionários do secretariado, os 
colegas que me atenderam e as Sras. enfermeiras. 

Uma palavra muito especial de louvor à Dra. Otilia que com a sua visão 
sempre cheia de esperança me incutiu a coragem de tentar a segunda gravidez, 
permitindo-me com o nascimento perfeito da minha filha Rita a enorme alegria que é 
ser mãe, alegria esta que, com todos os que para ela contribuiram, quero agora 
partilhar. 

O meu muito obrigado. 
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Nasceu com hipotiroMfismo 
congénito e é hoje orno criança 
normal, graças oo profissíona* 
Ksmo e dedkoçõo do pessoal 
do InstHvto de Genétka Médi* 
ca e do HospHol de Santo Ma* 
ria. A mõe conto-nos como 
tndo aconteceu. 

Toftomnnho 

damo-me Aiu Rodiigues, 
soa professora do ensino se- 
caxUno e (enho 29 anos. De¬ 
pois de nove meses de uma ex- 
cekMe gravidez. Dve uma me- 
nma na Maternidade Alfredo 
da Costa. Fui muito bem as- 
stsbda e dos dias que lá passei 
guardo boas recordações. Num 
parto sem complicações, a mãe 
tem alta tiõs dias depois de ter 
dado á luz e sai sem que o bebé 
tenha feito o teste do pezinho, 
mas com a recomendação de 
que o deve fazer até ao 7.° dia 
de vida da criança. Mas uma 
mãe mais descuidada ou me¬ 
nos bem informada facilmen¬ 
te esquece esta recomendação. 

O meu pano correu bem, mas 
o esforço que Tiz provocou-me 
probtemas de hemoiroidal que 
me limitaram os movimentos 
por mais de duas semanas. Isso 
fez com que só tivesse feito o 
teste alguns dias depois do 7° 
dia de vida da menina. 

Sei agora, pois na altura nin¬ 
guém me explicou, que esses 
dias poderiam ter tido conse¬ 
quências muito graves na saúde 
mental da minha filha. 

Passados 10 dias, numa sex¬ 
ta-feira. o meu telefone tocou. 
Atendi e, do ouUo lado da li- 
aha. uma voz masculina iden- 
nficou-se como sendo o dire- 
ctor do Instituto de Medicina 
Genética do Pono. Dr. Vaz 
Oídno. Ao ouvir a palavra «ge- 


I ética», fiquei gelada, apesar 
co intenso calor que se fazia 
smtirnodiaSdeJulhode 1991. 

.t. minha filha linha uma defi¬ 
ciência congénita na tirõidc (hi- 
pjciroidismo), que lhe poderia 
provocar uma deficiência men- 
u 1 extremamente grave. 

Não consigo expressar o de- 
s( spero e a angústia que senti, 
mas lembro-me do conforto que 
m: foi dado pela voz que me 
fa.ou do outro lado. 

O Dr. Vaz Osório respondeu 
a todas as minhas perguntas, 
prestou-me todos os esclareci¬ 
mentos e disse-me que não de¬ 
veria educar a minha filha como 
umt «coitadinha». Explicou 
que a deficiência congénita não 
teria quaisquer consequências 
desde que a criança tomasse 
um determinado medicamento 
todos os dias, possivelmente 
até ao final da sua vida. Man¬ 
dou-me repetir o teste, comprar 
o medicamento e iniciar o trata¬ 
mento nesse mesmo dia. Indi¬ 
cou-me o nome de uma médica 
do Hospital de Santa Maria, à 
qual eu deveria dirigir-me na 
segunda-feira seguinte. 

O telefonema proveniente do 
Porto demorou cerca de três 
quartos de hora e terminou com 
um gesto que confirmou o ca¬ 
rinho e a dedicação deste ho¬ 
mem à sua profissão e ãs crian¬ 
ças que trata; deu-me o seu nú¬ 
mero de telefone particular, que 
pôs ao meu dispor a qualquer 
hora do dia ou da noite. 

Depois de chorar, de me per¬ 
guntar «porquê logo a minha?», 
de olhar para ela a dormir cal¬ 
mamente e de desejar que na 
segunda-feira me dissessem que 
linha sio um engano, procurei 
consolo nas palavras do Dr. Vaz 
Osório e fui fazer o que ele 
mandara. 

No Hospital de Santa Maria, 
fizeram uma análise ao sangue 
da criança (colhido não do pe¬ 
zinho. mas da veia jugular que 
passa no pescoço) e fizeram- 
lhe lestes do desenvolvimenio 


para avaliar a idade menui em 
relação à idade real. Foi-nos 
dito que ela teria de tomar todos 
os dias meio comprimido - dose 
que vai aumentando com a 
idade • e que deveria voltar ã 
consulta passados três meses. 

O que mais acalmou os nos¬ 
sos receios foi ver ouuas crian¬ 
ças já crescidas que. apesar a 
deficiência, eram perfeitamenie 
normais. 

Depois de deixarmos o hos¬ 
pital. mais conformados, rece¬ 
bemos as «condolências» da fa¬ 
mília e amigos mais próximos, 
com os quais desabafáramos. E 
todos viam nela deficiências. 
Uns já tinham estranhado que 
ela dormisse tanto, outros de- 
teciavam-lhe a «tiióide incha¬ 
da» (ela tinha o pescoço gordi¬ 
nho) e todos olhavam para ela 
com pena, exclamando: «coita¬ 
dinha!». 

Por causa do pescoço gordi¬ 
nho, telefonei nessa noite para 
casa do Dr. Vaz Osório. Por ve¬ 
zes, o bócio está associado a es¬ 
te problema, mas neste caso, 
felizmente, isso não acontecia. 
O Dr. voltou a perder bastante 
tempo comigo, quis saber o que 
se passava em Santa Maria e, 
mais uma vez, colocou-se ao 
meu dispor para o que fosse 
preciso. 

A panir desta altura decidi¬ 
mos mentir, dizendo a lodos 
que afinal tinha sido um «falso 
alarme», que o bebé não linha 
qualquer problema. Até hoje, 
só nós (pai e mãe), os avós e 
dois casais amigos, que têm 
formação suficiente para não a 
olharem como uma aberração 
digna de piedade, sabem que 
ela tem hipoiiroidismo congé¬ 
nito. 

A minha filha tem agora 28 
meses e é uma criança normal. 
A nossa vida decorre normal- 
mente. com as consultas se¬ 
mestrais de endocrinologia. que 
passarão a anuais a panir dos 
cinco anos. Actualmente. até 
aguardamos ansiosos a data da 


consulta, porque nos orgulha¬ 
mos muito dos progressos que 
ela faz. Nos últimos lestes que 
realizou, quando tinha 18 me¬ 
ses, foi-lhe atribuída uma idade 
mental de 23. 

O medicamento que a minha 
filha toma todos os dias é bara¬ 
to - custa mensalmente o mes¬ 
mo que um jornal semanário. 

Não posso deixar de pensar 
que algumas crianças são hoje 
deficientes porque ainda há 12 
anos não havia rastreio nacio¬ 
nal. E não posso deixar de la¬ 
mentar o facto de este rastreio 
só se ter iniciado porque um 
grupo de médicos fez um pe¬ 
ditório público para angariar 
fundos que permitissem reali¬ 
zar análises, para provar ao Mi - 
nistério a Saúde que ficava mais 
barato ao Estado fazer o ras- 
tfeio do que pagar os subsídios 
de deficiência mental. 

Não posso deixar de me preo¬ 
cupar com 0 facto de a realiza¬ 
ção do teste ser entregue às 
mães, quando isso deveria fa¬ 
zer parte dos serviços a prestar 
pela Maternidade. 

Não posso deixar de elogiar 
a eficiência do Instituto de Me¬ 
dicina Genética do Porto que, 
em menos de 10 dias - dois ou 
três gastos no correio -, conse¬ 
guem comunicar o resultado das 
análises, impedindo assim de¬ 
ficiências mentais graves e ir¬ 
reversíveis em centenas de 
crianças. 

Não posso deixar de me sen¬ 
tir satisfeita com a equipa mé¬ 
dica de Santa Maria. Compe¬ 
tente e sempre carinhosa, rece- 
beu-nos e apoiou-nos, mesmo 
fora das horas de serviço. 

Não posso deixar de agrade¬ 
cer a um homem que dá diaria¬ 
mente uma lição de profissio¬ 
nalismo. dedicação e amor às 
crianças, e que chefia a equipa 
que me possibilitou ler hoje uma 
filha linda, saudável e. princi- 
palmcnte. nomial - o Dr. Vaz 
Osório. 

ANA FERNANDES, Seixol 
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A picada no pezinho 

... uma dúzia de histórias 



2004 - Publicação do livro “A picada no pezinho 
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PDRTO 

Câmara Municipal 


Exmo. Senhor 

Dr. Rui Osório 

Presidente da Comissão Nacional para o 

Diagnóstico Precoce 

Instituto de Genética Médica Jacinto de 

Magalhães 

Praça Pedro Nunes, N® 88 
4099-028 PORTO 


Porto, 10-07-2007 
N/Ref.: I/109551/07/CMP 

Assunto; Agradecimento de Relatório de Acthndades 

Exmo. Senhor Dr. Rui Osório, Presidente da Comissão Nacional para o 
Diagnóstico Precoce, 

Manifestamos a V. Exa., o nosso profundo agradecimento, pela gentileza 
demonstrada, no envio do Relatório de ActMdades, relativo ao exercício de 2006, que 
muito apreciamos, face ao seu marcante teor. 

Dirigimos uma palavra de apreço e de consideração ao Instituto de Genética 
Médica Jacinto de Magalhães, instituição de tão relevante importância para a cidade 
do Porto, pelo reconhecido e notório trabalho que tem promovido, designadamente no 
âmbito da investigação e rastreio neonatal das Doenças Genéticas em Portugal, 
desempenho fulcral para o diagnóstico precoce de patologias no recém nascido. 

Aproveitamos o ensejo, para expressar os nossos votos de largo sucesso para a 
todas as actividades inerentes ao V/ Instituto, no sentido de que consiga cada vez mais 
alcançar os objectivos propostos. 
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Elisabete Almeida 


No dia 26 de Julho de 1985 nasceu em Taveiro 
um bebé aparentemente igual a qualquer outro, e 
poucos dias depois a mãe levou-o ao Centro de 
Saúde para fazer a picada no pezinho, tendo a 
ficha com o seu sangue seguido nesse mesmo dia 
para o Instituto de Genética. 

Acontece que as análises revelaram uma fenl- 
lalanlna superior a 20 mg/dl, e o telefonema que de 
Imediato fizemos para casa da mãe modificou para 
sempre a vida daquela família. 

Após o drama Inicial, velo primeiro a esperança 
e a seguir a certeza de que continuava a ser possí¬ 
vel a concretização de todos os sonhos que os pais 
tinham presentes no despertar daquela nova vida. 


O bebé cresceu, habituou-se a cumprir a sua 
dieta, e é hoje aluna da Faculdade de Psicologia 
da Universidade de Coimbra. Chama-se Elisabete, 
é bonita, multo alegre e simpática, e a pedido da 
Associação Portuguesa de Fenllcetonúrla e outras 
Doenças Hereditárias do Metabolismo, escreveu 
uma carta para, a partir da Internet, dar uma lufada 
de esperança e um pouco da sua força Interior a 
todos os fenllcetonúrlcos portugueses. 

É o seu testemunho que a seguir se reproduz. 

Dezembro de 2008 
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CARTA DUMA JOVEM FENILCETONÚRICA 


OLó. pessoaL! Estou a. escrever esta. pecjueKa carta para partlLUar^ 
corvi todos vocês cjue tê»vi PeH.LLceton.úri.a; a íVàiaUa experi.ên.cLa da 
vivêiacLa cofvi esta "pe.ojuen.a dtfereK^a". 

As vez.es seiatLa ufvia certa revolta e fviuLtas vez.es pensei: "porojuê 
eu?"; atê porcjue nSo tlnUa feito fvial nenUuíVt para ter Isto. E slfvi, 
algufvtas vez.es cofvil coisas cjue nao devla^ por exe»vtpLo lo9urteS; 
fnas ufna dessas vez.es a fnlnUa fviae vlU; o fnêdlco soube^ senti 

ojue a 

E fui conse9ulndo! 

Ufnas vez.es sentia cjue não valia a pena, c;|ue era u»n esforço multo 
grande este gue temos de faz.er, outras ficava farta de ter de con¬ 
trolar tudo o gue comia e não poder comer Isto ou aojullo, mas 
dlgo-vos uma coisa: vale mesmo a pena seguir dlreltlnUo tudo 
o cjue nos dlz.em! Mesmo c;jue às vez.es custe, porcjue nos apetece 
comer mais batatas, ou mais arroz., ou provar c:|ualo|uer coisa gue 
não podemos, vale a pena seguir sempre a dieta! 

Talvez, se me dissessem Isto na mlnUa adolescência não ligasse 
nenUuma, mas acreditem cjue é verdade! Mas se fosse alguém cjue 
tivesse o mesmo gue eu talvez, fosse diferente, e é Isso mesmo 
gue gostava gue vocês sentissem: afinal eu Jà passei por làü E Uà 
pouco tempo! E agora dou ainda mais Importância ao cumpri¬ 
mento da dieta porcjue sei cjue, se calUar, se não tivesse seguido 
a dieta Uoje não estaria no curso gue gosto e o|ue sempre guls - 
Psicologia na Universidade de Coimbra. 

Por Isso posso dlz.er-vos cjue, até agora, todo o esforço valeu a 
))• 

0 conselUo gue vos deixo é esse mesmo: por mais gue custe 
(porcjue UoJe os amigos vão ao Mcl^onald^s e também o|ueremos 
comer um cUeeseburger, ou porcjue amanUã Uâ festa lâ em casa 
e os nossos pais têm comidas cjue cUelram tão bem e doces cjue 
parecem apetitosos e apetece provar) tentem seguir sempre a dieta 
porcjue vão ver cjue mais tarde tudo é compensado! 

Relatlvamente aos amigos, eu sempre disse o cjue tlnUa, nunca 
escondi, e eles sempre perceberam. Se calUar sou sortuda, mas 
slnceramente, acUo o|ue não. Penso gue a grande parte das vez.es 
ninguém se Importa com o cjue comemos ou deixamos de comer. 


uma vergonUa tão grande 


partir daí tentei sempre resistir. 
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porcjue a.fLKa.L o cjue tKteressa. é a. a.fvii.ia.cle uSo éf £ ufvia. a.fvii.z.a.cS,e 
kSo se fa.z. cofvi o o|ue se cofyie^ fa.i-se de seKtlfvieKtoS; de partlLUo.^ 
de confldêncLo.^ de ajudo.^ de bri.Kca.detra.j de dtversSo^ eH-flíVi! 
AcUo cjue esta. pecjueKa dtfereK^a faz. de KÓs graiades pessoas^ 
porcjue ttvefvios Kecesstdade de crescer rápido defviaLS; porcjue se 
caLUar vLrvios as coisas de forfvia diferente dos nossos afni30S e 
dafnos im^iportáncia a pequenas coisas c;jue fnuitos nSo dSo. 

Como o doutor OúLio (nutricionista do Instituto de < 3 renética 
Medica^ Porto) me disse uma vez.^ ou várias^ nos so somos doentes 
à mesa! 

Pensem nos diabéticos^ por exempLo... já repararam cjue para eLes 
as consec;|uências a Lon90 praz.o podem ser muito másf! £ para 
nós? Quais sao as conseojuências o|ue nos diz.em ojue podemos vir 
a ter a Lon90 praz.o? NenUumas! Se se9uirmos sempre esta nossa 
dieta vamos ter sempre uma vida perfeitamente normal! 

Para os pais, acUo cjue vou falar em nome de todos nós: todos 
estamos muito a9radectdos por tudo o cjue ftz.eram^ e faz.em; por 
nós! Se nao fossem vocés^ a cuidar bem da nossa dieta guando 
éramos pesjuenos^ nada seria possível. Particularmente^ aos meus 
médicos (doutora Manuela Almeida^ doutor Oúlio RocUa^ dou¬ 
tora Carla Carmona^ do Instituto de <ã-enética Médica)^ pe^o cjue 
nunca desistam de nós! Se calUar^ se nao fossem vocês eu não 
estaria onde estou l^oje^ e não seria o cjue sou Uoje... 

Ao doutor Vaz. Osório^ acUo cjue todos nós devemos dtz.er um: 
muito obri9ado por tudo o cjue fez. por nós^ não acUam?! Todas 
as palavras para expressar a nossa gratidão aos nossos pais, aos 

nossos médicos e ao doutor Vaz. Osório seriam poucas... 

£spero gue este meu "testemunUo" vos ajude nalguma coisa... e 
sabem ojue no gue eu vos puder ajudar (nem gue s^a só para 
diz.erem gue estão fartos disto tudo ou ojue conguistaram mais 
um êxito) digam! 

Para gualguer coisa... estou sempre agui. 
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SER CRIANÇA, SER ADOLESCENTE...SER MULHER E MÃE COM FENILCETONÚRIA: 
AS HISTÓRIAS QUE FICARAM POR CONTAR... 


Tudo começa como num pesadelo. A razão 
de um telefonema e a urgência da vinda a uma 
consulta no Porto não se compreendem de Ime¬ 
diato, sobretudo quando uma criança ainda está 
bem, com um ar rosadinho e dorme tranquila. Mas 
falam de alguma coisa que pode ser grave e que 
um tratamento Iniciado o mais cedo possível pode 
evitar. Então, descobrem os caminhos e finalmente 
chegam ãquele que passará a ser, durante muitos 
anos, o ponto de encontro para as certezas e as 
dúvidas, as alegrias e os medos: o Instituto de 
Genética Médica do Porto. E passamos a crescer 
juntos. 

A Ana Rita chegou em Agosto de 82, com 13 
dias, e uma vida Inteira por conquistar. Tratava-se 
de um caso de fenllcetonúrla clássica e o trata¬ 
mento dietético era a única forma de tratamento 
existente. As restrições na sua alimentação Iriam 
ser multas e seriam, sobretudo, um desafio aos 
hábitos alimentares da família. No Início as dúvidas 
misturaram-se com as lágrimas, mas no final restou 
a determinação dos pais para desafiar a vida e pro¬ 
porcionar á Ana Rita um futuro saudável e feliz. 

Conta-nos agora, com 25 anos e ã espera 
do seu primeiro filho, a culpa sentida quando se 
cometeram as primeiras Infracções e o medo dos 
castigos prometidos. Foi na sua Infância e adoles¬ 
cência uma heroína. Até aos 17 anos a Ana cum¬ 
priu o seu tratamento, procurando manter os seus 
valores nos Intervalos recomendados. Soube-se 
“aguentar” e só em adulta não conseguiu resistir 
ao arroz de marisco feito pelo pal. 

Mas, o corpo em crescimento também não 


facilita as coisas e os amigos nem sempre dão o 
apoio necessário. E mesmo nesta Idade, lamenta 
agora os erros cometidos. Não se viam por fora: 
continuava uma adolescente bonita e fisicamente 
bem desenvolvida. Mas a Insegurança, a falta de 
força para enfrentar maiores desafios a nível esco¬ 
lar Impedlram-na de terminar o ensino secundário 
(12° ano) apenas por uma disciplina. A Instabilidade 
emocional e afectiva atrapalhava por vezes as suas 
relações com pares e Interferia nas suas experiên¬ 
cias profissionais: parecia não estar bem em lado 
nenhum. 

Mas a vida continua e a Ana Rita assume o 
compromisso de partilhar a vida com alguém. 

Quando nos seus projectos de vida em comum 
surge a Ideia de ter um filho, vem ao I.G.M e pro¬ 
cura retomar a sua dieta de forma regular. Agora 
não tinha a sua amiga de sempre a preparar-lhe 
as refeições: estaria por sua conta. As coisas não 
foram fáceis, e acaba por não conseguir. 

Num dia do mês de Setembro de 2007 toca o tele¬ 
fone e a Ana Rita verdadeiramente preocupada: 
estava grávida. 

Nestas situações, a culpa não ajuda ninguém. 
E a atitude foi envolver técnicos de saúde e família 
num projecto que seria de todos. 

Chegou ã consulta com o marido e a mãe, 
sua amiga de sempre, com um novo desafio na 
sua vida: este la para além de sl própria: Implicava 
a vida de alguém que dependia Intelramente das 
suas atitudes e do seu comportamento. Agora tudo 
é diferente. Cabla-lhe a ela a missão de proporcio¬ 
nar ao seu bebé uma vida saudável. 
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Confidencia-nos com alguma emoção que, no 
início, nem os seus pais acreditaram que pode¬ 
ria vir a ter um bebé normal. E mesmo que assim 
fosse, teria ela capacidade para cuidar do seu 
bebé? Isto deIxava-a triste, mas ao mesmo tempo, 
e porque sempre foi multo teimosa, dava-lhe força 
para provar a sl própria que era capaz. O desejo de 
ser mãe parecia afastar o medo de riscos que sabia 
poderem existir. 

O seu comportamento durante a gravidez foi 
exemplar, o que possibilitou que o seu bebé se 
desenvolvesse normalmente. Mas, a ansiedade 
esteve presente até ao fim e pedia certezas em 
relação ao futuro daquele bebé. Tinha sonhos, 
pesadelos e, sobretudo, medo que o seu bebé nas¬ 
cesse com alguma deficiência. 


Perante Isto alertamos a médica que a seguia na 
maternidade e em colaboração com a Assistente 
Social tudo se proporcionou para que Ana Rita 
estivesse por perto. 

Com uma colaboração excepcional proporcio¬ 
nada pela Maternidade Jullo DInIs que nos permitiu 
estar sempre próximos, numa linda tarde de Maio, 
nasce o Manuel Jesus: saudável, lindo, perfeito 
como qualquer bebé merece nascer: gestação de 
38 semanas. Peso: 2 970 gr.; Comprimento: 48 
cm; Perímetro Cefálico 34 cm. índice de Apgar ao 
1’: 09; aos 5’ 10. Tudo perfeitamente normal. 

Ana Rita, adulta e mãe, era de novo a heroína da 
nossa história. 

Carla Carmona 
Psicóloga clínica 



Nota - O Manuel Jesus foi o primeiro bebé a nasoer em Portugai duma mãe feniioetonúrica e oom aoompanhamento médico do princípio 
ao fim da gestação. 


Maio de 2008 
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MINISTÉRIO DA SAÚDE 


Gabinete do Secretário de Estado da Saúde 

Despacho n.° 1261/2014 

A femlcetonúria (PKU) c a deficiência em tetrahidrobiopterina (BH4) 
são doenças hereditárias autossómicas recessivas, de prognóstico reser' 
vado, que se traduzem na dificuldade da metabolizaçko da fcnilalanina 
(hiperfenilalanincmia), interferindo significativamente na qualidade 
de vida dos doentes. O di^nóstico destas doenças tem dc ser feito o 
mais precocemente possível e o tratamento iniciado antes do l.^^mês 
de vida, a fim de se evitarem situaçóes dc atraso mental profiindo e 
irreversível, assentando numa dieta, paia toda a vida. de baixo teor de 
fenilalanina, a qual, quando rígorosamente cumprida, assegura uma 
vida normal ao doente. 

Surgiu um novo medicamento para o tratamento da hiperfenilalaninc¬ 
mia associada à femlcetonúria, que provou valor terapêutico acrescentado 
em adição à dieta restritiva em fenilalanint^ em doentes pediátricos 
respcmdedorcs à terapêutica, melhorando consideravelmente o seu estado 
de saúde e qualidade de vida; 

A necessidade de um diagnóstico correto, a especificidade dos trata¬ 
mentos disponíveis e o risco dos próprios medicamentos impõem que 
a sua administração deva ser iniciada e controlada por médicos com 
C}q}criêDcia no diagnóstico e tratamento das doenças acima identificadas. 

AtCTtas as razões ^(postas, considera-se e?dstir interesse público na 
dispensa gratuita destes medicamentos, quando prescritos cm consultas 
especializadas no diagnóstico e tratamento destas patologias, que dispo¬ 
nham de condições para o efetivo acompanhamento do doente. 

Assim, e ao abrí^ do disposto nos n.** 1 e 3 do artigo 20.® do regime 
geral das comparticipações do Estado no preço dos medicamentos, 
aprovado em anexo ao Decreto-Lei n.®48-A/2Ó10, de 13 de maio. na 
sua redação atual, determina-se o seguinte: 

1 — Os medicamentos destinados ao tratamento da hiperfenilala- 
ninemia (HFA) em doentes com fènilcetonúna (PKU) c em doentes 
com deficiência em tetrahidrohioptcrína (BH4) beneficiam de um 
regime especial de comparticipação, nos Termos consagrados neste 
diploma. 

2 — () medicamento comparticipado pelo regime especial previsto 
no número anterior é o umstante do anexo deste despacho, que dele faz 
parte integrante, sem prguizo do disposto nos números seguintes. 

3 — 0 medicamento abrangido pelo ^Hçsente despacho ap«tas pode 
ser prescrito pelos Hospitais de Referência para Doenças Hereditárias 
do Metabolismo com Unidades de Doenças Metabólicas, definidos pelo 


Diário da República, 2.'‘série - N.” 18- 27 de janeiro de 2014 


Despacho n.” 25 822/2005, de 23 de novembro, atualizado pelo Despa¬ 
cho n.“ 4326/2008, de 23 de janeiro, pelo fiicto de possuireni consultas 
csjxxializada.s no diatpióslico e tratamento das patologias referidas no 
n. 1, di^ondo igualmente de condições para o efetivo acompanhamento 
do doente, devendo o médico prescritor fazer na teceita menção expressa 
do presente despacho. 

4 — Adispensa deste medicamento ao abrigodo presente despacho é 
eletuada exclusivamentc através dos serviços tànnacêuticos dos hospitais 
mencionados no ponto anterior, para utilização em ambulatório. 

5 —A dispensa deste medicamento ao abrigo do presente despacho 
é gratuita (wa o doente, sendo os respetivos encargos financeiros da 
responsabilidade da Administração Regional de Saúde competente, salvo 
se a responsabilidade pelo encargo couber, legal ou coutratualmente. a 
qualquer subsistema de saúde, empresa seguradora ou outra entidade 
pública ou privada. 

6 — A inclusão de outros medicamentos no presente regime especial 
de comparticiiMçao depende de requerimentos dos seus titulares de 
autorização de introdução no mercado, nos termos definidos no regime 
geral das comparticipações do Estado no preço dos medicamentos 
aprovado em anexo ao Docrcio-Lei n.'“41i-A/2010, de 13 de maio, ná 
.sua redação atual, devendo^ em caso de deferimento, ser alterado o 
anexo do presente despacho. 

14 de janeiro dc 2014. — O Secretário de Estado da Saúde Mamei 
Ferreira Teixeira. 

ANEXO 

(a que se refere o n.“ 2 do presente despacho) 

Xuvan (cloridrato de sapropterina); 

5164173 embalagem contendo 30 comprimidos solúveis, doseados 
a 100 mg. 

207539379 


Após muitos estudos, ensaios, e reuniões de trabalho no Ministério da Saúde, foi finalmente aprovada 
em 2014 a comparticipação a 100% neste novo tratamento para a Fenilcetonúria 
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GLOSSÁRIO 


Alimentos hipoproteicos - Alimentos pobres em 
proteínas e muito especialmente no aminoácido 
Fenllalanina. 

Amniocentese - Colheita de líquido amniótico por 
punção uterina, para estudo do líquido e das célu¬ 
las fetais em suspensão. 

Cariotipo - Conjunto de cromossomas existentes 
no núcleo duma célula. Nas células humanas exis¬ 
tem 22 pares de cromossomas somãticos e um par 
de cromossomas sexuais, sendo estes diferentes 
no homem e na mulher. 

Células amnióticas - Células fetais em suspensão 
no líquido amniótico 

Citogenética - Estudo dos cromossomas 

Citopatias mitocondriais - As mltocondrlas são 
organelos celulares, mais ou menos to tamanho 
duma bactéria, multo Importantes na produção de 
energia química para a célula. As alterações do 
AON mitocondrial podem provocar doenças gene¬ 
ticamente transmissíveis e graves perturbações no 
metabolismo celular. Assim surgem as Citopatias 
mitocondriais. 

Contador gama - Aparelho para estudo labora¬ 
torial de substâncias previamente marcadas com 
rádiolsótopos que emitem radiações gama 

Diagnóstico pré-natal - Conjunto de técnicas que 
possibilitam o diagnóstico de doenças ou malfor¬ 
mações fetais entre as 14 e 16 semanas de ges¬ 
tação, por meios invasivos e não invasivos. Dos 


segundos, o mais importante é a ecografia. Os 
meios invasivos, como a amniocentese, só são uti¬ 
lizados em casos de elevado risco de doença fetal. 

Fenilcetonúria - Doença metabólica hereditá¬ 
ria provocada pela deficiente actividade de uma 
enzima que degrada a fenilalanina, a fenilala- 
nina hidroxilase. A acumulação da fenilalanina no 
sangue e posteriormente no sistema nervoso cen¬ 
tral provoca atraso mental profundo e irreversível. 
A doença pode ser evitada com um diagnóstico 
precoce e um tratamento estabelecido nos primei¬ 
ros dias de vida, com base na utilização de alimen¬ 
tos pobres em fenilalanina. 

Fecundação “in vitro” - Fecundação de ovocitos 
por espermatozóides feita no laboratório, com o 
objectivo de obtenção de embriões para posterior 
implantação no útero materno. 

Genética molecular - Também designada por 
Engenharia Genética, é a área da biologia que 
estuda a estrutura e a função dos genes a nível 
molecular. 

Hipotiroidismo - Deficiência do funcionamento da 
tiróide com falhas na produção de hormonas, em 
particular da Tiroxina, causando perturbações do 
desenvolvimento, atraso mental, etc. 

Lisossomas - Bolsas membranosas presentes na 
maioria das nossas células, que contêm enzimas 
capazes de degradar substâncias orgânicas. 

Miopatia de Duchene - Doença genética ligada 
ao cromossoma X, e caracterizada por degeneres- 
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cência muscular progressiva, surgindo os primeiros 
sintomas a partir dos 6/7 anos de vida. Não há tra¬ 
tamento conhecido. 

Tandem-mass - Aparelho que permite, por uma 
nova técnica de espectrometria, proceder ao 
doseamento de múltiplas substâncias na mesma 
amostra de sangue. Utilizado no rastrelo neo-natal, 
possibilita o diagnóstico na mesma amostra de 
diferentes doenças genéticas no recém-nascido. 


TSH - (Thyrold Stlmulatlng Hormone) Hormona 
produzida pela hipófise e que estimula a tiróide a 
produzir as sua próprias hormonas. Se a tIróIde for 
Incapaz de as produzir nas concentrações neces¬ 
sárias, a TSH aumenta multo no sangue, o que per¬ 
mite detectar precocemente o HIpotIroldIsmo. 
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